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 RÉSUMÉ 
 
Développement et validation de l’échelle de gravité de l’ataxie récessive spastique de 
Charlevoix-Saguenay (DSI-ARSACS) : section pyramidale. 
 
Caroline Lavoie 
Programmes de sciences cliniques 
 
Mémoire présenté à la Faculté de médecine et des sciences de la santé 
en vue de l’obtention du diplôme de maître ès sciences (M. Sc.) en sciences cliniques, Faculté 
de médecine et des sciences de la santé, 
Université de Sherbrooke, Sherbrooke, Québec, Canada, J1H 5N4 
 
Introduction : L’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) est une maladie 
héréditaire dégénérative présentant un taux élevé de porteurs (1/22) au Saguenay-Lac-Saint-
Jean, mais aussi retrouvée à l’échelle mondiale. Les personnes atteintes présentent des atteintes 
cérébelleuses (ataxie), neuropathiques (amyotrophie) et pyramidales (spasticité). L’ARSCS 
présente un portrait différent des autres types d’ataxies et il n’existe pas d’échelle de gravité 
spécifique pour évaluer la progression de la maladie ou évaluer l’efficacité d’un traitement. 
Méthodologie : Les objectifs de ce projet sont de développer et documenter les qualités 
métrologiques des items de la section pyramidale de l’échelle de gravité de l’ARSCS (Disease 
Severity Index for Autosomal Recessive Spastic Ataxia of Charlevoix-Saguenay, DSI-
ARSACS). La section pyramidale a été élaborée à l’aide du modèle de développement de 
Streiner et Norman (2008). La planification et la construction ont été réalisées à l’aide d’une 
recension systématique des écrits et d’une consultation Delphi. La validité de construit 
(convergente et discriminatoire) et la fidélité (intraévaluateur et interévaluateurs [n=2]) ont été 
documentées. Vingt-huit (28) participants âgés de 18 à 59 ans ont été recrutés, selon un 
échantillonnage stratifié pour l’âge et le sexe. Le diagnostic devait être confirmé 
génétiquement. La validité convergente a été documentée avec des outils évaluant le contrôle 
moteur aux membres inférieurs (LEMOCOT), la gravité de la spasticité (SPRS), la mobilité 
(6MWT, 10mWT, échelle de Berg), le fonctionnement dans les activités quotidiennes (Index de 
Barthel), la participation sociale (MHAVIE) et la qualité de vie (SF-12v2). La validité 
discriminatoire a été documentée selon le sexe, le groupe d’âge et le stade de la maladie. La 
section pyramidale a été administrée à trois reprises par deux physiothérapeutes, à deux 
semaines d’intervalle, pour évaluer la fidélité intra/interévaluateurs.  
Résultats : La validité de contenu a été jugée adéquate par les experts du domaine. La validité 
de construit convergente est soutenue par des corrélations élevées avec les outils mesurant des 
concepts apparentés (r > 0,7, p = 0,00), à l’exception du SF-12v2 (r = 0,09-0,33). La validité de 
construit discriminatoire est appuyée par la capacité de distinguer les personnes atteintes en 
fonction des groupes d’âge et des stades de la maladie. La fidélité intra/interévaluateurs est 
excellente pour les items individuels (κw = 0,68-0,96/0,60-0,95 sauf pour deux items κw = 0,12 
et 0,47) et pour le sous-total pyramidal (CCI = 0,94/0,88, p = 0,000). La cohérence interne 
(α = 0,85) témoigne de l’homogénéité des items pyramidaux.  
Conclusion : Le sous-total pyramidal du DSI-ARSACS a démontré une excellente validité de 
construit convergente et discriminatoire et une bonne fidélité. L’échelle de gravité permettra de 
mieux documenter l’évolution naturelle de la maladie.  
Mots-clés : Ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay, atteintes pyramidales, 
spasticité, faiblesse musculaire, fidélité, validité, échelle de gravité.   
 
 ABSTRACT 
 
Development and validation of the Disease Severity Index for Autosomal Recessive 
Spastic Ataxia of Charlevoix-Saguenay (DSI-ARSACS): Pyramidal section  
 
Caroline Lavoie 
Clinical Science Program 
 
Thesis submitted to the Faculté de médecine et des sciences de la santé in partial 
fulfillment of the requirements for the degree of Master of Clinical Science (M. Sc.) 
Université de Sherbrooke, Sherbrooke, Québec, Canada, J1H 5N4 
 
Introduction: Autosomal recessive spastic ataxia of Charlevoix-Saguenay (ARSACS) is a 
hereditary and degenerative illness that has a high carrier rate (1/22) in Saguenay-Lac-St-
Jean (Quebec, Canada) but that is also found elsewhere around the world. Individuals with 
ARSACS have cerebellar impairments (ataxia), neuropathic impairments (amyotrophy) and 
pyramidal impairments (spasticity). ARSACS does not have the same characteristics as 
other forms of ataxia and there is currently no specific disease severity index (DSI) for it.  
Method: This project aimed to develop the items of the pyramidal section of the 
DSI-ARSACS and document their metrological properties. A literature review was 
conducted to identify ARSACS’ related impairments and existing scales measuring 
pyramidal impairments. Both items from known scales and new items were used to build a 
new scale that would assess the pyramidal impairments associated with ARSACS. The 
scale’s content validation was based on expert opinion. A consensus on the final scale 
composition was reached. Two physiotherapists administered the newly developed scale to 
28 participants with a genetically confirmed ARSACS diagnosis in order to document the 
reliability of the pyramidal section of the DSI. Existing scales related to pyramidal 
impairments, mobility, social participation and quality of life were administered to assess 
convergent construct validity. The contrasting group method (age group, disease stage, 
gender) was used to assess discriminant validity.  
Results: Content validity was considered adequate by an expert panel that completed a 
Delphi process. The pyramidal section’s subscore was distributed normally and did not 
show a ceiling/floor effect. Convergent construct validity was supported by strong 
correlations with existing scales measuring related constructs (r > 0.7, p = 0.00), excluding 
SF-12 v2 (r = 0.09-0.33). Discriminant construct validity was supported by the scale’s 
ability to distinguish subjects according to age and disease stage. Intra/inter-rater reliability 
was excellent for individual items  (κw = 0.68-0.96/0.60-0.95), except for two items 
(κw = 0.12 and 0.47), and also excellent for the section’s subscore (CCI = 0.94/0.88, 
p = 0.000). Internal consistency (α = 0.85) reflected the homogeneity of the pyramidal 
items.  
Conclusion: The pyramidal section’s subscore of DSI-ARSACS displayed excellent 
metrological properties (discriminative and convergent validity, reliability) during this 
initial validation. The index will lead to a better understanding of ARSACS’ natural history 
while also allowing for the categorization of subjects participating in future clinical trials. 
Keywords: Autosomal Recessive Spastic Ataxia of Charlevoix-Saguenay, pyramidal 
impairments, spasticity, muscular weakness, reliability, validity, severity index. 
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 « Le difficile c’est ce qui peut être fait tout de suite. 
 L’impossible, c’est ce qui prend un peu plus de temps.» 
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CHAPITRE I : INTRODUCTION 
  
L’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay est une maladie neuromusculaire 
héréditaire retrouvée de façon préférentielle dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean et 
de Charlevoix. Un effet fondateur est à l’origine de la forte incidence de la maladie dans 
cette région et d’une prévalence plus élevée que dans les autres régions du Québec.  
 
La maladie est caractérisée par la combinaison de signes ataxiques, pyramidaux et 
neuropathiques. La personne atteinte présente une difficulté à la marche dès ses premiers 
pas, qui se font habituellement entre 12 et 18 mois. Elle présente une incoordination aux 
membres, interférant avec la réalisation des mouvements volontaires précis et entraînant 
une démarche de type ataxique. Des raideurs aux membres inférieurs s’installent 
progressivement, limitant la réalisation de certaines habitudes de vie incluant les 
déplacements. Le recours à une aide à la marche est souvent nécessaire et le fauteuil roulant 
devient généralement indispensable dans la quarantaine. Une amyotrophie distale peut 
s’installer progressivement, interférant elle aussi avec la réalisation de tâches quotidiennes. 
D’autres signes et symptômes, variables en intensité et présentant un rythme de progression 
plus ou moins prévisible, peuvent compléter ce portrait clinique. Les personnes atteintes 
sont suivies au sein d’une clinique des maladies neuromusculaires, où ils bénéficient d’un 
suivi médical (neurologue, infirmier) et paramédical (nutritionniste, ergothérapeute, 
physiothérapeute, orthésiste, etc.) selon les endroits et les besoins spécifiques de chaque 
personne. 
 
La maladie a été décrite pour la première fois à la fin des années 70 (Bouchard et al., 1978), 
mais ce n’est qu’au début des années 2000 qu’un groupe de chercheurs a identifié le gène 
défectueux chez les individus atteints. Le gène est nommé SACS et est retrouvé sur le 
chromosome 13q11-12. Des tests génétiques ont alors été développés afin de confirmer 
certains diagnostics et de faciliter l’identification des nouveaux cas. Depuis, des dizaines de 
mutations différentes ont été identifiées partout dans le monde. 
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La présence de personnes atteintes d’ARSCS à l’échelle mondiale a permis de dynamiser la 
recherche de traitements potentiels pour cette maladie qui affecte grandement la réalisation 
des activités courantes et des rôles sociaux. Des essais thérapeutiques commencent à être 
envisageables au début de la présente décennie, visant la mise à l’essai de médications 
existantes chez l’humain. Avant d’évaluer une éventuelle stratégie thérapeutique, 
l’évolution naturelle de la maladie se doit toutefois d’être connue et documentée, car les 
modifications de la condition dues à la progression de la maladie doivent être départagées 
de celles résultant de l’effet d’une thérapie. Les connaissances sur cette maladie héréditaire 
demeurent limitées, la littérature s’intéressant à cette maladie étant restreinte à moins d’une 
centaine d’articles, dont la plupart présentent les aspects génétiques ou diagnostiques. 
L’évolution de la condition des personnes atteintes est rarement documentée dans la 
littérature scientifique, et les atteintes qui sont décrites ne sont que rarement quantifiées. 
L’absence d’outils avec des propriétés métrologiques documentées chez cette clientèle est 
un obstacle important à la caractérisation de cette maladie et à la documentation de l’effet 
de traitement médicamenteux, mais limite aussi l’évaluation de l’efficacité des 
interventions en réadaptation. L’évaluation clinique de ces patients représente un défi de 
taille étant donné la diversité des atteintes et la variabilité de la présentation clinique.  
 
En 2011, une nouvelle initiative de recherche, dirigée par le Dr Bernard Brais de 
l’Université McGill, intitulée « New emerging team on Autosomal Recessive Spastic Ataxia 
of Charlevoix-Saguenay (ARSACS): from models to treatment strategies » a reçu une 
subvention des Instituts de recherche en santé du Canada (IRSC) afin d’étudier la maladie 
et ultimement de réaliser des essais cliniques auprès de cette population. Le groupe de 
recherche interdisciplinaire sur les maladies neuromusculaires (GRIMN), dont je suis 
membre étudiante, s’est vu confier le mandat de documenter l’évolution naturelle de la 
maladie et d’identifier une échelle de gravité permettant d’évaluer les effets des futurs 
essais thérapeutiques.  
 
Une revue exhaustive de la littérature a permis de confirmer ce que les chercheurs 
suspectaient, à savoir qu’il n’existait aucune échelle de mesure spécifiquement développée 
pour l’ARSCS. Cette revue a toutefois permis d’identifier différentes échelles cliniques 
 
   3 
permettant de quantifier les signes et symptômes caractéristiques de l’ataxie, notamment les 
échelles Scale for the Assessment and Rating of Ataxia (SARA) (Schmitz-Hubsch et al., 
2006), International Cooperative Ataxia Rating Scale (ICARS) (Trouillas et al., 1997), et 
Friedreich’s Ataxia Rating Scale (FARS) (Subramony et al., 2005). Ces échelles 
permettent l’évaluation de certains aspects de l’ataxie des membres et du tronc, et parfois 
de symptômes non ataxiques. Certaines sont semi-quantitatives, d’autres ne comportent que 
des sous-tests quantitatifs (Nine Hole Peg Test [9HPT], click test, 8 meters walking test 
[8mWT], etc.). Certaines échelles sont générales tandis que d’autres ont été construites et 
validées pour des maladies particulières (ex. FARS pour l’ataxie de Freidreich).  
 
Considérant la triple atteinte qui caractérise l’ARSCS, cette revue de la littérature n’a pas 
permis d’identifier un outil complet développé pour d’autres formes d’ataxie permettant de 
mesurer toutes les atteintes caractéristiques retrouvées chez les individus atteints d’ARSCS. 
Il est donc apparu nécessaire de développer un outil spécifique à l’ARSCS. L’équipe de 
recherche du GRIMN a donc recruté deux étudiantes de maîtrise afin de développer et 
valider l’échelle de gravité spécifique pour l’ARSCS, laquelle pourra être utilisée pour 
caractériser la présentation et l’évolution clinique de la maladie et permettra de catégoriser 
les sujets et d’évaluer l’efficacité des thérapies émergentes, dans un futur rapproché. 
 
Mon projet de maîtrise s’inscrit dans cette lignée. Je suis responsable de la section de 
l’échelle de gravité de l’ARSCS s’intéressant à l’objectivation et à la validation des aspects 
pyramidaux. 
 
 
 CHAPITRE II : RECENSION DES ÉCRITS  
 
Cette recension des écrits est divisée en deux parties. L’ataxie récessive spastique de 
Charlevoix-Saguenay est décrite dans un premier temps. La suite de la recension présente la 
description des fonctions pyramidales. 
 
II.1 PRÉSENTATION DE LA MALADIE 
 
II.1.1 Épidémiologie  
 
L’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS; MIM 270550) est une 
maladie héréditaire décrite pour la première fois en 1978 par le Dr Jean-Pierre Bouchard 
(Bouchard et al., 1978). Elle est principalement observée chez les personnes originaires du 
Saguenay-Lac-Saint-Jean, région située au nord-est du Québec. Dans les dix dernières 
années, des personnes atteintes de l’ARSCS ont été diagnostiquées au sein d’autres 
populations mondiales (El Euch-Fayache et al., 2003; Criscuolo et al., 2004; Grieco et al., 
2004; Bouhlal et al., 2011). Au Québec, on dénombre près de 300 personnes atteintes dont 
200 personnes au Saguenay-Lac-Saint-Jean, réparties dans 76 familles (Bouchard et al., 
1993; Bouchard et al., 1998). L’ARSCS est l’ataxie spastique héréditaire la plus commune 
au Québec (Bouchard et al., 1998). L’incidence de la maladie est estimée à un individu sur 
1 932 naissances dans la région et la prévalence des personnes porteuses est de 1/22 
habitants, avec présence d’une proportion égale homme/femme (Bouchard et al., 1978; De 
Breakeleer et al., 1993). Cette grande proportion de porteurs serait attribuable à un effet 
fondateur présent dans la région de Charlevoix (De Breakeleer et al., 1993). En effet, entre 
1665 et 1725, une quarantaine de familles de colons français ont immigré à Baie St-Paul et 
ses environs dans la région de Charlevoix. Entre 1838 et 1855, certaines des familles 
établies jusqu’alors à Charlevoix ont migré vers la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean et 
on estime que vers 1851, les immigrants de Charlevoix comptaient pour 80 % de la 
population saguenéenne (environ 5000 habitants) (Bouchard et al., 1978). La plus récente 
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étude a démontré que dans les années 90, 80 % de la population du Saguenay (280 000 
hab.) étaient encore des descendants des fondateurs de Charlevoix (Bouchard, 1991).  
 
II.1.2 Pathologie et pathogenèse 
 
Résultats pathologiques à l’autopsie 
 
L’ARSCS est une forme d’ataxie héréditaire qui fait partie de la famille des ataxies 
cérébelleuses à début précoce (Harding, 1983). Selon la classification de Kœnig (2003), 
l’ARSCS s’inscrit dans le groupe des ataxies cérébelleuses avec polyneuropathie 
sensitivomotrice. Elle découle d’un défaut de maturation des fibres nerveuses des systèmes 
nerveux périphérique et central, et est caractérisée par une dégénérescence axonale lente et 
progressive des voies corticospinales et spinocérébelleuses et par la présence d’une 
neuropathie axonale périphérique (Bouchard et al., 1978; Peyronnard et al., 1979; 
Bouchard, 1991; Bouchard et al., 1998).  
 
Ces hypothèses sont supportées par des études post-mortem. Une autopsie a été réalisée 
chez deux personnes atteintes d’ARSCS, la première chez une personne âgée de 21 ans 
(Bouchard, 1991) et la seconde chez un individu de 59 ans (Bouchard et al., 1998). À 
l’autopsie, on note une perte de la gaine de myéline au niveau des voies corticospinales et 
cette perte serait plus apparente dans la voie latérale que dans la voie ventromédiale. 
L’atteinte corticospinale serait moins marquée dans les segments inférieurs de la moelle 
épinière, mais la démyélinisation spinocérébelleuse y serait plus évidente. Au niveau du 
cervelet, on rapporte la présence d’une atrophie importante du vermis cérébelleux 
supérieur, plus particulièrement des structures antérieures (lobule central et culmen) et les 
cellules de Purkinje étaient pratiquement absentes de cette région du cervelet ce qui serait 
un résultat pathologique caractéristique de la maladie (Bouchard, 1991). Les mêmes 
anomalies ont été retrouvées chez les deux individus, mais elles étaient davantage 
prononcées chez la personne la plus âgée. 
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La perte des cellules de Purkinje est un aspect important de la pathologie et indique que le 
processus est dégénératif plutôt que développemental (Girard et al., 2012). Le rôle des 
cellules de Purkinje est de transformer les afférences excitatrices en signaux efférents 
inhibitoires qui ciblent les neurones des noyaux cérébelleux profonds et des noyaux 
vestibulaires. Ces voies sont des prérequis à une fonction motrice normale (Sotelo et 
Alvarado-Mallart, 1991).  
 
L’ARSCS, une mitochondriopathie  
 
Un autre aspect important de la maladie serait la dysfonction mitochondriale. En effet, un 
mauvais encodage de la sacsine par le gène SACS déficient entraînerait une désorganisation 
ciblée de la sacsine retrouvée au sein de la mitochondrie. Cette perturbation mènerait à des 
altérations dans la morphologie et la fonction de la mitochondrie, perturberait 
l’organisation dendritique, et causerait la mort des cellules neuronales. Le fait que 
l’ARSCS soit causée par une dysfonction des mitochondries explique le partage de 
caractéristiques pathophysiologiques avec d’autres maladies mitochondriales telles que 
l’Alzheimer, le Parkinson, et la maladie d’Huntington (Girard et al., 2012).  
 
II.1.3 Présentation clinique  
 
Mode et âge d’apparition des symptômes 
 
L’ARSCS est cliniquement caractérisée par des signes pyramidaux, cérébelleux et 
neuropathiques qui s’expriment à différentes intensités d’un individu à l’autre, mais qui 
touchent les membres inférieurs de façon prédominante. Pour la plupart des personnes 
atteintes, les signes précoces de la maladie se dévoilent dès l’initiation de la marche qui 
s’effectue avec un peu de retard autour de 17 mois. Chez la clientèle pédiatrique, 80 % des 
parents de jeunes atteints ont consulté une première fois pour des difficultés à la marche 
(Duquette et al., 2013). Les jeunes présentent des chutes fréquentes, une ataxie à la marche 
et une difficulté à courir. La spasticité est plutôt légère aux membres inférieurs (Bouchard 
et al., 1978; Mathieu et al., 2003) et s’accompagne de légers signes de dysfonction 
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cérébelleuse (Bouchard et al., 1978; Bouchard, 1991). La maladie devient plus apparente 
chez les adolescents et les jeunes adultes (Bouchard et al., 1998) et la majorité des signes 
évolueront tout au long de la vie. 
 
Principales manifestations cliniques 
 
Les signes pyramidaux  
Les signes pyramidaux résultent de la dégénérescence des voies corticospinales (Bouchard 
et al., 1978; Bouchard, 1991) aussi appelées voies pyramidales. Dans la revue de dossiers 
effectuée par Duquette et collaborateurs (2013), 80 % des patients présentaient une atteinte 
pyramidale, sous la forme d’hyperréflexie ou de spasticité au moment de la consultation 
initiale. Une spasticité prédominante aux membres inférieurs, ainsi que des incontinences 
urinaires secondaires à la vessie neurogène spastique caractérisent cette atteinte, mais 
n’affectent pas tous les patients de façon similaire. L’atteinte pyramidale se caractérise 
aussi par une paraparésie notée chez les patients à partir de la trentaine. Des contractures 
musculaires et des rétractions tendineuses s’installent progressivement selon l’importance 
de la faiblesse et de la spasticité sous-jacentes. Le réflexe cutané plantaire est pratiquement 
toujours anormal en extension de façon bilatérale. Les réflexes ostéotendineux sont vifs dès 
l’adolescence et un clonus est présent au niveau achilléen et parfois au niveau rotulien.  
 
Les signes cérébelleux  
Les signes cérébelleux sont le résultat de la dégénérescence des voies spinocérébelleuses. 
Ces signes apparaissent tôt dans la maladie, mais cliniquement semblent évoluer de façon 
plus lente que les signes pyramidaux. L’ataxie progressive des quatre membres se 
manifeste par une maladresse des mains avec dysrythmie, un ralentissement des 
mouvements fins, rapides et alternés, de la dyssynergie et de la difficulté à atteindre une 
cible avec le doigt (Bouchard et al., 1978). Au niveau du langage, une légère difficulté de 
prononciation est présente au début de l’adolescence (Bouchard, 1991) et la dysarthrie 
devient de plus en plus marquée avec le temps, jusqu’à être caractérisée d’explosive 
(Bouchard, 1991) chez la personne âgée. Une dysphagie aux liquides et aux solides est 
aussi rapportée (Bouchard et al., 1978) et les signes cérébelleux sont complétés par la 
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présence d’un nystagmus et de mouvements saccadiques anormaux à la poursuite oculaire, 
deux signes non évolutifs chez cette population selon les observations cliniques. 
 
L’atteinte neuropathique 
L’atteinte neuropathique est caractérisée par une amyotrophie distale qui apparaît 
progressivement au cours de la vie, en fonction de la sévérité de la neuropathie 
périphérique (Richter et al., 1993). Elle est retrouvée au niveau des pieds chez les 
personnes âgées de plus de 20 ans. L’amyotrophie au niveau des mains peut être plus 
discrète, mais peut aussi apparaître tôt dans la maladie et devenir sévère (Bouchard, 1991). 
Une autre conséquence de la progression de la neuropathie périphérique est le réflexe 
achilléen qui disparaît vers l’âge de 25 ans (Bouchard et al., 1978; Bouchard, 1991).  
 
Une diminution progressive du sens vibratoire aux membres inférieurs est également 
observée, de même qu’une réduction de la proprioception. Les sensations cutanées sont 
quant à elles bien préservées (Bouchard et al., 1978). La présence de pieds froids et 
cyanosés est aussi observée cliniquement, mais le problématique n’est pas documentée 
dans la littérature. 
 
Déformation des pieds 
La spasticité des membres inférieurs et la dénervation distale progressive entraînent une 
variété de déformations aux pieds (Bouchard et al., 1978; Bouchard, 1991), telles que 
l’équinisme de la cheville, la déformation en calcanéovarus avec accentuation de l’arche 
plantaire, l’adduction des métatarses et les orteils marteau (Bouchard et Langlois, 1999). La 
chirurgie est parfois nécessaire.  
 
Démarche  
Les personnes atteintes d’ARSCS présentent de la raideur dans les membres inférieurs, des 
mouvements incoordonnés et des faiblesses et déformations variables, ce qui induit des 
problèmes au niveau de l’équilibre et une démarche qualifiée de plus ou moins ébrieuse. 
L’augmentation du tonus des membres inférieurs et la parésie entraînent une rotation des 
membres inférieurs, avec cisaillement et démarche sur la pointe des pieds (Bouchard et al., 
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1978). La marche est dite raide, résultant d’un problème potentiel de co-contraction des 
agonistes et des antagonistes lors des mouvements des membres inférieurs (Richards et al., 
1980). 
 
Atteintes oculaires 
L’atteinte oculaire mise en évidence à l’observation du fond d’œil est caractérisée par une 
proéminence des fibres myélinisées irradiant depuis le disque optique et enchâssant les 
vaisseaux rétiniens (Bouchard et al., 1978). Cette atteinte est non progressive et n’entrave 
pas la vision. 
 
Atteintes cognitives  
Concernant les atteintes cognitives, les patients atteints d’ARSCS ont un quotient 
intellectuel verbal dans les limites de la normale, même si la plupart ont plus de difficulté à 
l’école. La maladie semble toutefois associée avec une diminution des habiletés mentales 
non verbales. La manipulation des informations visuelles se détériore avec l’avancement en 
âge ou avec la progression de la maladie (Bouchard et al., 1978; Bouchard, 1991), en lien 
avec un trouble visuospatial indépendant de l’atteinte oculaire. Selon Bouchard et 
collaborateurs (2000), environ 50 % des personnes ataxiques ont abandonné l’école avant 
ou à la fin du secondaire en raison des difficultés à apprendre ou à écrire, mais plusieurs 
réussissent à compléter le niveau collégial et certains complètent une formation 
universitaire. 
 
Autres manifestations cliniques 
 
Ces principales caractéristiques cliniques sont parfois accompagnées de manifestations 
moins fréquentes telles que l’épilepsie, la surdité, la choréathétose paroxystique 
kinésigénique et la présence de douleurs neuropathiques. 
 
L’épilepsie  
L’épilepsie généralisée serait présente chez 7,2 % des personnes atteintes d’ARSCS, mais 
diverses anomalies encéphalographiques légères et non spécifiques seraient présentes chez 
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plus de 60 % des patients (Bouchard et al., 1979; Bouchard, 1991). Ces anomalies sont 
similaires qualitativement et quantitativement ce qui suggère qu’elles se développent tôt 
dans la maladie, évoluent peu ou pas du tout et semblent demeurer asymptomatiques dans 
la majorité des cas. Dans la revue de Duquette et collaborateurs (2013), 15,5 % des jeunes 
patients présentaient de l’épilepsie. 
 
La surdité 
Concernant la surdité, quelques études ont rapporté la présence d’une perte auditive chez 
les patients atteints d’ARSCS (Breckpot et al., 2008; McMillan et al., 2009; Terracciano et 
al., 2009). 
 
La choréathétose paroxystique kinésigénique  
La choréathétose paroxystique kinésigénique est caractérisée par des mouvements 
involontaires déclenchés par un changement brusque de position (ex. se lever), un 
changement de vitesse ou la surprise. Les attaques reflètent une combinaison de dystonie, 
de choréoathétose et de ballisme (Spacey et Adam, 2005). La problématique a été rapportée 
par des neurologues travaillant avec cette population depuis plusieurs années, mais la 
littérature consultée n’a pas permis de documenter plus précisément la situation. 
 
Les douleurs neuropathiques 
Finalement, au sujet des douleurs neuropathiques, elles seraient associées à la neuropathie 
sous-jacente, mais selon la recension des écrits, l’incidence de cette problématique chez la 
clientèle atteinte d’ARSCS n’est pas documentée. 
 
Évolution et pronostic 
 
Cliniquement, l’ARSCS est considérée comme un syndrome spastique ataxique diffus qui 
progresse tout au long de la vie. La spasticité n’atteint pas de façon similaire tous les 
individus, variant de très légère à très sévère indépendamment de l’âge. Les signes 
cérébelleux sont discrets au début de la maladie, mais progressent et deviennent plus 
évidents chez l’adolescent. Dans la mi-vingtaine, la polyneuropathie axonale motrice 
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apparaît et semble aggraver les déficiences et les incapacités. Selon les données de 
Bouchard (1991), l’âge moyen où le fauteuil roulant est utilisé de façon régulière est de 41 
ans (étendue, 17-58 ans). L’âge moyen au décès rapporté est de 51 ans (étendue, 21-72 ans) 
(Bouchard, 1991) et l’âge médian au décès au SLSJ sur 69 décès entre 1988 et 2013 est de 
62,5 ans (étendue 22-74 ans) (Statistiques CMNM, 2014).  
 
À ce jour, aucune étude longitudinale ne vient documenter la progression des atteintes dans 
l’ARSCS. Le pronostic clinique est difficile à établir en l’absence de telles informations.  
 
Aspects fonctionnels  
 
Cliniquement, la spasticité aux membres inférieurs est considérée comme le principal signe 
interférant avec l’autonomie fonctionnelle des patients atteints d’ARSCS. Cliniquement, on 
suspecte qu’une spasticité plus sévère pourrait être reliée à la perte de la marche (utilisation 
précoce du fauteuil roulant), des transferts, de l’autonomie personnelle et la dysfonction 
sévère des sphincters (Mathieu et al., 2003).  
 
Les aptitudes des membres supérieurs en lien avec la coordination sont affectées plus tôt 
dans la maladie, mais l’atteinte cérébelleuse responsable de ces habiletés progresse 
beaucoup plus lentement. L’indépendance fonctionnelle et la participation sociale 
démontrent une diminution de performance plus tard dans la maladie, mais avec une 
variabilité élevée étant donné la présentation clinique variable entre les individus (Gagnon 
et al., 2004). 
 
II.1.4 Aspects génétiques  
 
Mode de transmission et gène SACS (identification/rôle du gène/rôle de la sacsine) 
 
Le mode de transmission de l’ARSCS est autosomique récessif (Bouchard et al., 1978). 
Richter et ses collaborateurs ont identifié en 1999 le gène responsable de la maladie, 
dénommé SACS, situé sur le chromosone 13 (13q11-12) et caractérisé par le plus large exon 
 
   12 
(12 794 paires de bases) de tous les organismes vertébrés, ainsi que deux haplotypes 
ancestraux (Richter et al., 1999). Le clonage du gène SACS a été complété par Engert et ses 
collaborateurs (2000). Ce gène encode la protéine sacsine, protéine multimodulaire de 
4 579 acides aminés, une des plus grosses du génome humain. Le gène SACS est exprimé 
dans une variété de tissus, incluant plusieurs tissus dérivés du tissu neural (Engert et al., 
2000). La protéine sacsine est retrouvée au niveau du système nerveux central, 
principalement dans les cellules de Purkinje, les cellules de la peau, les muscles et le 
pancréas (Engert et al., 2000). Il y a une dizaine d’années, on attribuait à la sacsine une 
fonction nécessaire au repliement des protéines, mais les nouvelles recherches sur le sujet 
tendent plutôt à conférer à cette protéine un rôle dans le transport des mitochondries dans 
les neurones (Girard et al., 2012). La perturbation de la production de sacsine modifierait la 
fonction et la localisation des mitochondries dans les neurones, ce qui affecterait la 
morphologie des dendrites et entraînerait ultimement la mort cellulaire. À ce jour, les 
conséquences précises des différentes mutations de SACS demeurent cependant inconnues 
chez les personnes atteintes (Grieco et al., 2004). 
 
Mutations québécoises et dépistage génétique 
 
En raison de l’homogénéité génétique de la population saguenéenne, 92,6 % des personnes 
atteintes de l’ARSCS sont homozygotes pour la mutation non-sens 8844delT, et 3,7 % sont 
hétérozygotes pour les mutations non-sens 8844delT et faux-sens 7504C>T (Richter et al., 
1999; Mercier et al., 2001). Ces découvertes ont permis de développer des tests de 
dépistage génétiques qui sont offerts à la population saguenéenne depuis le printemps 2011. 
Dans quelques familles saguenéennes et ailleurs dans la population québécoise, douze 
mutations ont été identifiées à ce jour (Thiffault et al., 2013).  
 
Mutations présentent au sein de la population mondiale 
 
On croyait que l’ARSCS était limitée à la région de Charlevoix-Saguenay jusqu’à la 
description d’une famille tunisienne présentant une mutation au même locus (Mrissa et al., 
2000). Dans les dernières années, plus de 100 mutations responsables de l’ARSCS ont été 
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découvertes dans 14 autres populations mondiales, sans effet fondateur (Vermeer et al., 
2003; Girard et al., 2012), soit en Italie (Criscuolo et al., 2004; Grieco et al., 2004), en 
Tunisie (Mrissa et al., 2000; Bouhlal et al., 2009), en Turquie (Gucuyener et al., 2001), en 
Belgique (Ouyang et al., 2008; Baets et al., 2010), en Espagne (Garcia et al., 2008), en 
Allemagne (Vermeer et al., 2008) et au Japon (Ogawa et al., 2004). Une certaine 
hétérogénéité clinique est cependant observée entre la population québécoise dont est issue 
la population saguenéenne et les autres populations de personnes atteintes au niveau 
mondial et cela pourrait être dû aux différentes mutations de SACS, à un bagage génétique 
différent ou à des facteurs environnementaux (Grieco et al., 2004). La prévalence demeure 
toutefois inconnue en dehors de la population québécoise. 
 
II.1.5 Diagnostic et examens paracliniques  
 
Méthodes diagnostiques 
 
L’investigation médicale préliminaire comprend l’histoire clinique, l’examen neurologique, 
les études électrophysiologiques sensitives et motrices, et un examen ophtalmoscopique 
(Bouchard et al., 1998). Les critères diagnostics ont été définis par Bouchard et 
collaborateurs (1978). Le diagnostic est ensuite confirmé par un test génétique.  
 
Anomalies électrophysiologiques 
 
Une neuropathie périphérique sensitive et motrice précoce avec atteinte axonale et 
démyélinisante est décelée lors des études de conduction nerveuse (Peyronnard et al., 
1979). Aux examens d’électrophysiologie, des signes de dénervation dans les muscles 
distaux apparaissent tôt dans la maladie : absence de potentiel d’action sensitif dans les 
quatre membres, un ralentissement très marqué des vitesses de conduction motrice dans les 
membres inférieurs et à un niveau moindre dans les membres supérieurs (Peyronnard et al., 
1979), avec augmentation des latences motrices distales (Bouchard et al., 1979). En raison 
de l’axonopathie, il est impossible d’enregistrer un potentiel d’action moteur dans la partie 
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distale des membres inférieurs chez la plupart des personnes atteintes de plus de 40 ans 
(Bouchard et al., 1979). 
 
Tomographie axiale cérébrale et résonance magnétique cérébrale 
 
La résonance magnétique cérébrale révèle une atrophie ou hypotrophie à la partie antérieure 
du vermis supérieur tôt dans l’évolution de la maladie. Progressivement, une réduction du 
canal de la moelle épinière aux niveaux cervical et thoracique, et une atrophie cérébrale 
diffuse sont aussi présentes (Langelier et al., 1979; Bouchard, 1991). Il n’y a pas 
d’anomalie de la substance blanche qui a été documentée à ce jour. Plus récemment, des 
images par tractographie de diffusion ont permis de mettre en évidence l’interruption des 
voies pyramidales au niveau du pons, par un amas de fibres pontocérébelleuses donnant 
lieu à des pédoncules cérébelleux moyens plus épais d’où la compression des voies 
pyramidales (Gazulla et al., 2012; Prodi et al., 2013). Cette trouvaille serait possiblement 
en faveur d’un problème développemental plutôt que dégénératif pour expliquer la 
pathogenèse de la maladie.  
 
Potentiels évoqués  
 
Les résultats des potentiels évoqués somatosensoriels (SEP : atténuation marquée du 
potentiel claviculaire, réponse corticale diffuse et tardive), des potentiels évoqués auditifs 
(BAEP : augmentation des temps de latence entre les pics I-III), et des potentiels évoqués 
visuels (VEP : réponse corticale diffuse et tardive), témoignent tous d’un processus étendu 
de dégénérescence axonale au niveau des neurones sensitifs primaires (ganglions spinaux) 
aussi bien qu’au niveau du système nerveux central (De léan et al., 1989; Gazulla et al., 
2012).  
 
Biopsie nerveuse  
 
Une seule étude s’est intéressée à l’atteinte des fibres musculaires. Lors de la biopsie 
nerveuse, une perte considérable des axones myélinisés de gros calibre, malgré une densité 
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normale de fibres (à 30 et 40 ans), est observée chez deux patients (Peyronnard et al., 
1979). 
 
II.1.6 Traitement 
 
Il n’existe pas de traitement curatif pour l’ARSCS. Différentes interventions ont toutefois 
démontré leurs bienfaits en clinique sur le maintien de l’autonomie des personnes atteintes, 
sur la gestion de leurs signes et symptômes et l’amélioration de leur confort.  
 
Traitements médicaux 
 
Différents types de médications sont utilisés avec les personnes atteintes d’ARSCS 
(Bouchard et al., 2000). La spasticité, selon l’importance des symptômes et ses impacts sur 
la fonction, peut être contrôlée par la prise d’une médication antispasmodique (baclofen par 
voie orale ou par une pompe intrathécale) ou de relaxants musculaires (benzodiazépines). 
La toxine botulinique A en injections est aussi utilisée pour cibler plus précisément des 
muscles spastiques interférant sur la fonction ou le confort. 
 
La douleur neuropathique peut être réduite par différentes molécules appartenant à la 
famille des antidépresseurs (amytriptyline), des antiépileptiques (phénytoine, 
carbamazepine,  gabapentin), et des anti-inflammatoires. Les bloqueurs des canaux 
calciques (nifedipine, amlodipine) sont quant à eux utilisés pour le soulagement des pieds 
froids et cyanosés. Concernant les problèmes urinaires, les anticholinergiques 
(oxybutinyne) sont prescrits pour contrer l’urgence, l’incontinence et la nycturie, et cette 
dernière est aussi réduite par la prise de tricycliques avec effet anticholinergique 
(imipramine ou amytriptyline) au coucher. Des cathétérismes sont rarement nécessaires et 
des laxatifs peuvent être utilisés au besoin. Pour les cas d’épilepsie, les antiépileptiques tels 
que le phénytoine et la carbamazepine et les anticonvulsivants comme l’acide valproïque 
permettent de contrôler la problématique. Finalement, avec les récentes découvertes du 
gène, du rôle de la sacsine et l’utilisation de la souris transgénique en recherche, la thérapie 
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génique devient une avenue de plus en plus envisageable dans les années à venir et amène 
un nouvel espoir pour les individus atteints d’ARSCS. 
 
Traitements chirurgicaux 
 
Que ce soit pour améliorer ou maintenir la locomotion, pour faciliter la réalisation des 
activités de la vie quotidienne ou pour prévenir et contrôler les déformations, la chirurgie 
orthopédique peut être envisagée en complément aux traitements conservateurs. En effet, 
des chirurgies telles que l’allongement des tendons d’Achille et la triple arthrodèse de la 
cheville pour aider aux transferts et aux déplacements, de même que la ténotomie des 
adducteurs et psoas combinée avec une neurectomie du nerf obturateur pour faciliter 
l’hygiène périnéale ont démontré des résultats positifs chez cette clientèle (Bouchard et 
Langlois, 1999). Le recours à de telles chirurgies doit cependant être évalué soigneusement 
par l’équipe de spécialistes, car les résultats varieront selon le stade de progression de la 
maladie, mais surtout selon le niveau fonctionnel du patient. Les résultats escomptés 
doivent demeurer réalistes. 
 
Réadaptation  
 
La réadaptation occupe aussi une place importante dans le suivi de cette clientèle atteinte 
d’une maladie dégénérative. Différentes disciplines peuvent être impliquées, en fonction 
des besoins individuels. Parmi les mesures thérapeutiques primordiales avec la clientèle 
ARSCS, on retrouve la physiothérapie. Grâce à une évaluation complète et par l’entremise 
d’un programme personnalisé, le physiothérapeute propose des étirements et du 
renforcement musculaire global ou plus spécifique pour prévenir les déformations et 
l’ankylose, et maintenir les capacités fonctionnelles des individus. Il peut recommander 
différents types d’auxiliaires de marche (canne, béquilles canadiennes, marchette, 
ambulateur, etc.) et d’orthèses (cupules californiennes, orthèses tibiales, etc.) afin de 
permettre la réalisation sécuritaire des transferts et déplacements. L’enseignement au 
patient et à ses proches fait aussi partie des interventions privilégiées, afin de favoriser 
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l’adoption d’une position de sommeil adéquate, le maintien d’une bonne posture dans les 
différentes activités quotidiennes et l’adoption de saines habitudes de vie.  
 
L’ergothérapie est une autre discipline de la réadaptation qui cherche le maintien et 
l’optimisation des capacités fonctionnelles de la personne, par le biais d’aides techniques, 
d’aides à la mobilité et du positionnement. L’ergothérapeute s’assure que le milieu de vie 
est sécuritaire et que la personne dispose des équipements nécessaires à la réalisation de ses 
tâches personnelles, domestiques et de loisirs. La recommandation d’un fauteuil roulant, 
d’un quadriporteur, et l’adaptation du véhicule sont des tâches assumées par cet 
intervenant.  
 
Le recours à un orthophoniste peut être pertinent pour la rééducation du langage et la 
contribution d’une nutritionniste peut être nécessaire afin de faciliter l’alimentation.  
 
Autres interventions 
 
Peu importe le degré d’atteinte et le niveau fonctionnel actuel de la personne, le support 
psychologique est parfois nécessaire chez l’adolescent et le jeune adulte, en raison du 
caractère dégénératif de la maladie. Du support et du répit pour les aidants peuvent aussi 
être pertinents à divers stades de la maladie. 
 
Finalement, depuis quelques années, le conseil génétique fait partie des interventions 
proposées aux patients et à leur famille, afin que l’identification des porteurs soit réalisée, 
afin de supporter les futurs parents dans leurs choix et tout simplement dans le but de 
donner une éducation appropriée aux besoins de chacun (Bouchard et al., 2000). 
 
L’approche multidisciplaire est donc à privilégier dans le suivi de cette clientèle aux 
besoins multiples et diversifiés. 
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II.2 LE CONTRÔLE MOTEUR ET LES FONCTIONS PYRAMIDALES 
 
II.2.1 L’évolution des théories du contrôle moteur 
 
Il existe différentes théories du contrôle moteur. Les deux modèles de base sont le modèle 
en parallèle et le modèle hiérarchique. Au début des années 1900, Sherrington avait décrit 
une théorie linéaire (parallèle) selon laquelle la combinaison de différents réflexes pouvait 
expliquer la réalisation de mouvements complexes (Sherrington, 1947). D’un autre côté, 
conscients que la réaction en chaîne de différents réflexes ne pouvait pas expliquer tous les 
types de mouvements, des chercheurs ont élaboré la théorie hiérarchique selon laquelle le 
système nerveux est organisé selon une structure du haut vers le bas, avec un contrôle des 
centres supérieurs sur les niveaux inférieurs, et jamais l’inverse. Hughlings Jackson est 
souvent associé à cette organisation de la motricité (Shumway-Cook et Woollacott, 1995). 
Mais une fois de plus, l’avancée des recherches sur le sujet a mis en doute cette explication 
à sens unique. Différentes théories s’en sont suivies (en systèmes, dynamique, écologique, 
etc.), combinant pour la plupart les deux schémas de base, soit l’organisation parallèle et 
l’organisation hiérarchique. L’humain n’est plus considéré comme un être de réflexe ni 
comme un être uniquement dépendant des centres supérieurs, mais bien comme un être 
complexe évoluant dans un environnement qui influence chacune des tâches à réaliser. Il 
n’existe pas de modèle unique reconnu à ce jour, mais les chercheurs sont conscients que le 
mouvement résulte d’interactions entre les systèmes perceptuel, cognitif et d’action. C’est 
dans cette optique que je considèrerai le modèle du contrôle moteur utilisé par Shumway-
Cook et Woollacott (2007), modèle qui reflète l’état actuel des connaissances et qui sert de 
base en réadaptation. 
 
II.2.2 La théorie actuelle du contrôle moteur 
 
Le contrôle moteur est défini comme étant la nature et la cause du mouvement (Shumway-
Cook et Woollacott, 1995). Il englobe la stabilisation du corps dans l’espace, correspondant 
au contrôle postural et à l’équilibre, et le déplacement du corps dans l’espace, c’est-à-dire le 
mouvement.  
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Le modèle décrit par Shumway-Cook et Woollacott est représenté à la figure 1. 
 
Figure 1 Modèle du contrôle moteur de Shumway-Cook et Woollacott (2007) 
(Utilisation de l’image avec permission de Lippincott, Willliams & Wilkins)  
 
Dans la section qui suit, je décrirai brièvement l’extrême gauche de ce schéma 
(perception/détection périphérique). Par la suite, je m’attarderai davantage à la partie droite 
de ce schéma, soit les processus d’action impliqués dans le contrôle moteur. Les autres 
parties ne seront pas traitées ici, étant donné que l’ARSCS est considérée à ce jour comme 
étant une maladie résultant davantage des processus actifs que perceptuels ou cognitifs.  
 
La perception 
 
Les informations sensitives périphériques sont les stimuli qui servent au déclenchement des 
mouvements réflexes organisés au niveau spinal. Elles convergent donc vers les neurones 
moteurs, mais constituent également les voies ascendantes, contribuant alors à la 
modulation des mouvements.  
 
Le système somatosensoriel est constitué de différents récepteurs périphériques, notamment 
les fuseaux neuromusculaires, les organes tendineux de Golgi, les récepteurs articulaires et 
les récepteurs cutanés.  
 
   20 
Fuseaux neuromusculaires 
Les fuseaux neuromusculaires (FNM), aussi appelés fibres intrafusales, sont des détecteurs 
sensoriels spécialisés situés à l’intérieur d’un muscle squelettique, lequel est constitué des 
fibres extrafusales. Ils jouent un rôle de propriocepteurs. Les fuseaux envoient de 
l’information au système nerveux central (SNC) via les fibres afférentes (Ia et II) et sont 
contrôlés par le SNC par les voies efférentes (α et γ).  
 
Les axones des fibres sensorielles Ia s’enroulent autour des fibres musculaires du fuseau 
(région équatoriale) tandis que les fibres II sont situées de part et d’autre, dans une région 
moins élastique. Elles sont toutes deux responsables de la détection de la longueur d’un 
muscle, mais les fibres Ia codent aussi la fréquence de l’étirement (réponse dynamique), 
étant situées dans une région plus élastique répondant plus rapidement au changement de la 
longueur du muscle.  
 
L’étirement d’un muscle squelettique entraîne aussi l’étirement de la région équatoriale du 
fuseau neuromusculaire, ce qui provoque la dépolarisation des axones des fibres Ia. Elles 
communiquent avec les motoneurones α (moteurs) par la corne dorsale (sensitive) de la 
moelle épinière. L’augmentation de décharge qui en résulte active les motoneurones α qui 
répondent à leur tour via la corne ventrale (motrice), en provoquant la contraction du 
muscle, donc son raccourcissement. Les fibres Ia et les motoneurones α sur lesquels elles 
agissent constituent l’arc réflexe monosynaptique. En clinique, la percussion du tendon 
rotulien soumet la même information qu’un étirement musculaire, ce qui induit la 
contraction réflexe du quadriceps (réflexe myotatique ou réflexe d’étirement). Ce 
phénomène sera abordé plus tard. 
 
Les efférences du fuseau neuromusculaire sont constituées des motoneuronesα, mais aussi 
des motoneurones γ qui innervent quant à elles les fibres intrafusales situées aux deux 
extrémités du fuseau neuromusculaire. L’activation de ces fibres entraîne la contraction des 
deux pôles du fuseau, ce qui a pour effet de conserver les fibres Ia actives. On nomme cette 
boucle gamma. 
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L’information véhiculée par les fuseaux neuromusculaires sert donc à l’activation réflexe 
des muscles, mais aussi à un rôle plus complexe de régulation du tonus musculaire de base 
(proprioception inconsciente) via les faisceaux ascendants spino-cérébelleux (Boutillier et 
Outrequin, 2007). Seule la portion réflexe sera abordée dans le cadre de ce travail. 
 
Organes tendineux de Golgi 
Les organes tendineux de Golgi (OTG) sont des mécanorécepteurs situés à la jonction du 
muscle et du tendon. Ils sont sensibles au changement de tension du muscle résultant d’un 
étirement ou d’une contraction. Leur rôle est de protéger le muscle des blessures en ajustant 
la force de ce dernier. Ils communiquent leur information au SNC via les afférences Ib qui 
pénètrent dans la moelle par les racines dorsales et leurs terminaisons axoniques font 
synapses sur des interneurones de la corne ventrale. Ils sont un réflexe disynaptique, lequel 
joue un rôle inhibiteur sur le muscle agoniste et excitateur sur les antagonistes. Ils ne sont 
pas modulés par le SNC.  
 
La fonction combinée des fuseaux neuromusculaires et des organes tendineux de Golgi 
serait de régulariser la tension musculaire (force par OTG et longueur par FNM). 
 
Récepteurs articulaires 
Les récepteurs articulaires sont de plusieurs types (Ruffini, Pacini, récepteurs 
ligamentaires). Leurs afférences fournissent au cortex cérébral de l’information quant à la 
position des différentes parties du corps dans l’espace. Ils ont aussi un rôle de protection 
des articulations en cas de mouvements de trop grande amplitude. 
 
Récepteurs cutanés 
Ces récepteurs sont aussi de différents types (mécanorécepteurs, thermorécepteurs, 
nocicepteurs). L’information cutanée est utile à différents niveaux de la hiérarchie du SNC. 
Elle sert de base à l’activité réflexe (ex. retrait à la douleur), mais procure aussi de 
l’information aux centres supérieurs quant à la position du corps, servant ainsi à notre 
orientation dans l’environnement. 
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En résumé, l’information issue des récepteurs articulaires et cutanés se combine avec celle 
des fuseaux neuromusculaires et des OTG pour estimer la position de nos membres par 
rapport au reste du corps et nous protéger des blessures. Cette information est utilisée à 
différents niveaux hiérarchiques du SNC (voies réflexes médullaires, faisceaux ascendants). 
 
Les principaux faisceaux ascendants (afférences) 
 
L’information sensorielle périphérique est communiquée au système nerveux central par 
des voies de communication appelées faisceaux ascendants ou voies afférentes. Les 
principales voies ascendantes sont la voie lemniscale (transmission des afférences relatives 
au tact discriminatif, à la proprioception consciente et au sens vibratoire) et les voies 
extralemniscales, lesquelles sont constituées de la voie spinothalamique (transmission des 
afférences reliées à la température et à la douleur) et des voies spinocérébelleuses 
(transmission des afférences reliées à la proprioception inconsciente).  
 
Une description plus poussée du système somatosensoriel dépasse cependant les besoins de 
compréhension dans le cadre de ce travail, c’est pourquoi je poursuivrai la description du 
contrôle moteur avec la partie droite du schéma de Shumway-Cook et Woollacott (2007), 
soit l’action. 
 
L’action 
 
L’action est divisée en trois étapes principales : la stratégie motrice ou planification du 
mouvement (aire motrice supplémentaire, ganglions de la base, cervelet), l’activation 
(cortex moteur primaire, ganglions de la base, cervelet) et l’exécution (neurones moteurs, 
muscles et articulations). Le rôle des principales structures impliquées sera décrit 
brièvement. 
 
Cortex moteur 
Le cortex moteur est constitué de différentes zones (Figure 2) situées dans la région frontale 
du cerveau, soit le cortex moteur primaire (aire anatomique 4), l’aire motrice 
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supplémentaire (AMS) et l’aire prémotrice, qui constituent toutes les deux l’aire 6. Il existe 
une représentation somatotopique des régions du corps correspondantes sur le cortex 
moteur primaire (aire 4) de même que sur l’aire 6. 
 
Figure 2 Zones cérébrales impliquées dans la genèse du mouvement volontaire 
(Dubuc, 2002)  
(Copyleft du contenu du site Le Cerveau à tous les Niveaux)  
 
Le cortex pariétal postérieur (aires 5 et 7) et le cortex préfrontal participent aussi à la 
genèse du mouvement volontaire. Le cortex pariétal postérieur utilise les informations 
somatosensorielles, proprioceptives et visuelles afin d’évaluer le contexte dans lequel 
s’effectue le mouvement. Les aires pariétales sont étroitement liées aux aires préfrontales et 
constituent ensemble le plus haut degré d’intégration hiérarchique du contrôle moteur. La 
prise de décision sur les actions à effectuer s’effectue à ce niveau. Par la suite, elles 
renseignent l’aire 6 sur le type d’action à réaliser, et cette dernière aide à déterminer les 
caractéristiques du mouvement approprié à la situation. L’aire motrice supplémentaire est 
responsable de la planification des mouvements volontaires, et de l’élaboration des 
séquences complexes impliquant la musculature distale (coordination des mouvements 
bimanuels). Elle utilise les expériences antérieures afin d’influencer la planification et 
l’initiation des mouvements. L’aire prémotrice quant à elle joue un rôle dans la régulation 
de la posture en vue de la réalisation d’un mouvement. Pour ce qui est du cortex moteur 
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primaire, il serait responsable de contrôler la force et la vitesse du mouvement (Bear et al., 
2002). 
 
Les afférences de ces aires motrices proviennent aussi des ganglions de la base et du 
cervelet. Le rôle de ces structures sera décrit plus loin dans le texte. 
 
Les efférences de ces régions cérébrales contribuent à la formation de la voie corticospinale 
aussi appelée faisceau pyramidal. Elle prend son origine au niveau du cortex cérébral et est 
la voie la plus longue et une des plus importantes quantitativement avec 106 axones. Cette 
voie motrice sera décrite plus en détail dans la section traitant de la lésion du motoneurone 
supérieur.  
 
Cervelet 
Le cortex moteur, le cervelet et les ganglions de la base sont les trois structures du cerveau 
nécessaires à la coordination des mouvements. Le cervelet est le régulateur des efférences 
motrices, car il reçoit des afférences de la plupart des systèmes sensoriels, de la moelle 
épinière et du cortex cérébral (aires sensitives et motrices). Il s’assure que l’intention et la 
performance motrice vont dans le même sens et compense les erreurs. Le cervelet est divisé 
en trois régions anatomiques, ayant toute une fonction distincte. Le lobe flocculonodulaire 
est responsable du traitement de l’information visuelle et vestibulaire. L’information traitée 
sert au contrôle des muscles axiaux nécessaires au contrôle de l’équilibre. Le vermis et les 
hémisphères intermédiaires reçoivent de l’information proprioceptive, cutanée, visuelle, 
vestibulaire et auditive par les différentes voies afférentes. Une fois traitée, l’information 
est relayée par les voies efférentes en direction du tronc cérébral, du thalamus, du cortex 
moteur et du mésencéphale. Le vermis et les hémisphères intermédiaires auraient un rôle de 
contrôle de l’exécution motrice, mais aussi de modulation du tonus musculaire (via des 
efférences aux motoneurones γ innervant les fuseaux neuromusculaires). Pour ce qui est des 
hémisphères latéraux, ils reçoivent des afférences du noyau pontique du tronc cérébral 
(relais du cortex cérébral) et envoient des efférences au thalamus et aux cortex moteur et 
prémoteur. Cette partie du cervelet participe à la planification motrice et à la coordination 
des agonistes et antagonistes.  
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Le cervelet aurait aussi un rôle à jouer dans l’apprentissage moteur. Il n’est donc pas 
nécessaire à l’exécution motrice, mais joue un rôle primordial au niveau du contrôle moteur 
(Shumway-Cook et Woollacott, 1995).  
 
L’essentiel de mes travaux dans le cadre de ma maîtrise repose sur les voies cortico-
spinales, c’est pourquoi je me limiterai à cette description sommaire du cervelet dans cette 
section. 
 
Ganglions de la base 
Les ganglions de la base sont constitués du putamen, du noyau caudé, du globus pallidus, 
du noyau sous-thalamique et de la substance noire. Ils sont situés à la base du cortex 
moteur. Contrairement au cervelet, ils ne reçoivent pas d’afférences de la moelle épinière. 
Ils reçoivent des afférences du cortex cérébral, sont reliés entre eux et communiquent leurs 
informations via des efférences au colliculus supérieur et aux cortex préfrontal et 
prémoteur. Ils seraient donc impliqués dans la planification et le contrôle de comportements 
moteurs plus complexes.  
 
Principaux faisceaux descendants (efférences) 
 
Le système d’action du contrôle moteur est donc complexe et met en scène le cortex 
cérébral, le cervelet et les ganglions de la base.  
 
Le cervelet et les ganglions de la base ne sont pas essentiels à l’exécution des mouvements, 
mais bien à la réalisation de mouvements fluides correspondants à l’intention, et au 
contrôle du tonus musculaire. Il est donc évident que ce système complexe permet la 
réalisation de mouvements intentionnels dissociés et précis, mais il n’en demeure pas moins 
que c’est un système fragile et que la moindre atteinte peut avoir des répercussions au 
niveau de la qualité de cette motricité.  
 
La figure suivante (Figure 3) résume bien le rôle des différentes structures impliquées dans 
la réalisation d’un mouvement volontaire.  
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Figure 3 Processus impliqués dans la motricité volontaire (Haas, 2010)  
(Utilisation de l’image avec permission de Elsevier)  
 
Les faisceaux descendants seront décrits de façon plus détaillée dans la prochaine section 
traitant des fonctions pyramidales. 
 
II.2.3 Les fonctions pyramidales  
 
L’ARSCS découle d’un défaut de maturation des fibres nerveuses du système nerveux 
périphérique et central, et consiste en une dégénérescence axonale lente et progressive des 
voies corticospinales, spinocérébelleuses et d’une neuropathie axonale périphérique 
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(Bouchard et al., 1978; Peyronnard et al., 1979; Bouchard, 1991; Bouchard et al., 1998). Je 
m’attarderai sur l’atteinte du système nerveux central et plus précisément sur celle des 
faisceaux corticospinaux dans cette section de ma revue de littérature, étant donné mon 
intérêt au niveau des fonctions dites pyramidales dans ce projet de maîtrise. 
 
Les faisceaux corticospinaux : voies descendantes de la motricité 
 
Différentes voies ou différents faisceaux constituent les relais entre l’environnement, les 
différents organes du corps humain et les centres de traitement de l’information. Cette 
information peut être sensitive (toucher, pression), nociceptive (douleur), proprioceptive 
(position des membres), réflexe (retrait suite à une brûlure) ou motrice (mouvement créé en 
réponse à une demande ou à un besoin). Les voies motrices sont constituées de plusieurs 
faisceaux moteurs descendants qui ont leur origine au SNC (cortex ou tronc cérébral) et qui 
termineront leur course, directement ou indirectement, au niveau du motoneurone inférieur 
ou des cellules de la corne antérieure de la moelle épinière (Sheean et McGuire, 2009). 
 
Il existe plusieurs classifications ou regroupements des faisceaux moteurs, selon la 
localisation des fibres, leur composition ou leur rôle. Afin de simplifier la description des 
différents faisceaux moteurs dans ce mémoire, le regroupement en deux systèmes utilisé 
dans Neurosciences (Bear et al., 2002), soit le système moteur latéral et le système moteur 
ventromédian, est utilisé. L’information motrice véhiculée vers les muscles pourra être de 
deux types, soit facilitatrice ou inhibitrice. Il est à noter que les voies seront soit 
pyramidales ou extra/parapyramidales. 
 
Le système moteur latéral  
La voie corticospinale (ou pyramidale) est la composante majeure de ce système. Cette 
appellation vient du fait que cette voie est constituée de cellules dites pyramidales 
(regroupées en forme de pyramide) provenant de la couche cellulaire V et appartenant aux 
aires corticales 4 et 6 (cortex moteur), aux aires 3, 1, 2 (cortex somatosensoriel) et aux 
aires 5 et 7 (cortex pariétal) (Mertens, 2003). Elle prend son origine au niveau du cortex 
cérébral et est la voie la plus longue. La voie corticospinale est divisée en deux parties soit 
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la voie latérale (croisée) et la voie ventrale (directe). La voie latérale est constituée de 80 à 
90 % des axones en provenance du cortex moteur, lesquels subissent un croisement 
(décussation des pyramides) à la jonction entre la médulla et la moelle, avant de terminer 
leur course sur les motoneurones responsables du mouvement des muscles distaux de nos 
membres, particulièrement les muscles fléchisseurs. Les 10 à 20 % restants constitueront un 
des faisceaux du système ventromédian (voir plus bas).  
 
Le faisceau rubrospinal est l’autre composante du système moteur latéral et fait partie des 
voies extrapyramidales. Il provient du noyau rouge au niveau du mésencéphale et est lié au 
système cérébelleux par l’intermédiaire de la voie cérébello-rubrique. Les axones se 
terminent sur les motoneurones contrôlant la musculature distale des membres supérieurs (à 
l’exclusion des doigts) et proximale des membres inférieurs. Son rôle est de prendre le 
relais du faisceau corticospinal en cas de lésion, favorisant ainsi la récupération de la 
musculature des membres à l’exclusion des doigts. Il est aussi un modulateur du tonus 
musculaire (Alami, 1996).  
 
Le système ventromédian 
Comme mentionné plus haut, une faible proportion d’axones du faisceau corticospinal ne 
croise pas au niveau des pyramides. Ces axones descendent dans la partie ventrale et 
médiane de la moelle et terminent leur course au niveau des interneurones spinaux qui 
feront le relais avec les motoneurones qui innervent les muscles axiaux et proximaux des 
membres, principalement ceux de la nuque et de l’épaule. Cette voie corticospinale est dite 
directe. 
 
Le système ventromédian est constitué des quatre autres faisceaux 
descendants extrapyramidaux, lesquels proviennent tous du tronc cérébral. Ces faisceaux 
sont les faisceaux vestibulospinal, tectospinal et réticulospinaux pontique et bulbaire. 
 
Les faisceaux vestibulospinal et tectospinal ont comme fonction de contrôler la posture de 
la tête et du cou. Ils assurent ainsi le rétablissement de l’équilibre postural. Ils proviennent 
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respectivement des noyaux vestibulaires bulbaires et du colliculus supérieur du 
mésencéphale. 
 
Les faisceaux réticulospinaux sont responsables du contrôle de la posture du tronc et de la 
musculature antigravitaire des membres, mais jouent aussi un rôle dans la régulation du 
tonus musculaire, la marche ou les ajustements posturaux automatiques (Sauleau, 2011). Ils 
prennent leur origine de la formation réticulée située au tronc cérébral. La partie bulbaire 
est sous l’influence facilitatrice des voies descendantes issues du cortex constituant ainsi les 
voies corticoréticulospinales. Ces faisceaux sont aussi intimement connectés à la boucle 
vestibulocérébelleuse, qui régule le tonus de base (Felten et al., 2006). La partie pontique 
(médiale) de cette voie exerce une action facilitatrice sur les muscles antigravitaires 
(extenseurs aux membres inférieurs et fléchisseurs aux membres supérieurs), tandis que la 
partie bulbaire (latérale) a l’effet inverse (inhibitrice). La voie réticulospinale latérale joue 
un rôle primordial dans le processus d’inhibition du réflexe myotatique en assurant la 
libération du motoneurone alpha qui innerve les muscles extenseurs des membres 
inférieurs, permettant ainsi la locomotion. Il est à noter que cette voie évolue près du 
faisceau corticospinal et sera donc atteinte simultanément en cas de lésion. 
 
Pathophysiologie des atteintes pyramidales chez l’ARSCS 
 
L’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay est une maladie qui touche à la fois le 
cortex cérébral, le cervelet, la moelle épinière et les nerfs périphériques. Étant donné que 
ces systèmes n’évoluent pas en vase clos, il est très ardu de relier les atteintes physiques à 
une zone anatomique unique. En effet, comme décrit dans la section traitant du contrôle 
moteur, bien que le cervelet ne soit pas nécessaire à l’exécution motrice, il joue un rôle au 
niveau de la coordination des mouvements, de la séquence de recrutement des 
agonistes/antagonistes, de la modulation du tonus, et il est impliqué dans plusieurs boucles 
motrices (modulation des faisceaux corticospinal, rubrospinal, réticulospinal, 
vestibulospinal). Les voies afférentes et efférentes passent toutes par les pédoncules 
cérébelleux qui établissent normalement le lien avec le tronc cérébral et le diencéphale 
(Felten et al., 2006). Comme les pédoncules cérébelleux moyens démontrent un 
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épaississement dans l’ARSCS (Gazulla et al., 2011; Synofzik et al., 2013), les 
répercussions peuvent se retrouver à plusieurs niveaux. Il en est de même pour les cellules 
de Purkinje, qui sont en quantité réduite chez l’ARSCS (Bouchard, 1991). Étant le lieu de 
passage des efférences du cortex cérébelleux, elles limitent probablement la transmission de 
toutes ces informations motrices. 
 
Il apparaît donc évident que l’atteinte des voies corticospinales n’est pas entièrement 
responsable des atteintes motrices chez l’ARSCS et que la fonction du cervelet doit être 
gardée en tête. Cependant, étant donné ma problématique de recherche, je me concentrerai 
sur les atteintes pyramidales dans l’ARSCS.  
 
Dans l’ARSCS, la lésion des voies motrices descendantes (lésion conjointe des faisceaux 
corticospinaux et des faisceaux corticobulbospinaux, ou parapyramidaux) entraîne ce que 
l’on désigne par syndrome pyramidal ou syndrome du motoneurone supérieur. Il s’agit de 
l’association d’un déficit moteur (faiblesse, perte des mouvements fins volontaires, 
syncinésies de coordination), de réflexes ostéotendineux vifs et diffusés, d’une hypertonie 
musculaire spastique, et de la modification de certains réflexes cutanés (Marque et Brassat, 
2012). 
 
Chacun de ces signes sera décrit en détail. 
 
Spasticité  
 
Définition 
En clinique, on définit le tonus musculaire comme étant la résistance ressentie par 
l’examinateur qui mobilise passivement un segment de membre du patient, donc qui réalise 
un étirement passif. Le tonus musculaire est influencé par les composantes passives 
(propriétés viscoélastiques des tissus et muscles au pourtour de l’articulation) et par une 
composante neurale causée par le réflexe d’étirement (Sinkjaer, 1997). Il varie selon la 
sensibilité du muscle à l’étirement. En cas de résistance excessive par rapport à une 
situation normale, on parle d’hypertonie et dans le cas contraire, d’hypotonie.  
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La spasticité retrouvée lors d’une atteinte pyramidale est un type d’hypertonie. La 
spasticité, définie historiquement par Lance J.W. (1980), cité par Feldman et collaborateurs 
(1980), est définie comme un « désordre sensori-moteur caractérisé par une augmentation 
vélocité-dépendante du tonus musculaire avec exagération des réflexes tendineux, résultant 
de l’hyperexcitabilité du réflexe d’étirement […] ». La notion de vélocité-dépendance est 
importante et permet de distinguer la spasticité des autres formes d’hypertonie comme la 
rigidité. Young a repris cette définition et l’a précisée en ajoutant le fait que cette 
augmentation du tonus est retrouvée en association avec d’autres caractéristiques résultant 
de la lésion du motoneurone supérieur, lesquelles peuvent être divisées en signes positifs et 
négatifs (Young, 1994). Le projet SPASM a élargi cette définition en ajoutant les effets des 
inputs sensoriels anormaux sur le contrôle moteur, ce qui entraîne l’hyperréflexivité, en 
tonus augmenté au repos ou en désordre du mouvement se produisant à l’activité (Burridge 
et al., 2005). Plus récemment, Stevenson a rapporté la définition formulée par le 
regroupement EUROSPASM définissant la spasticité comme un contrôle sensorimoteur 
désordonné, résultant d’une lésion du motoneurone supérieur, se présentant comme une 
activation musculaire involontaire intermittente ou maintenue (Stevenson, 2010). Il apparaît 
donc évident que des efforts ont été mis de l’avant afin de rendre la définition de Lance 
plus précise et reflétant davantage les nouvelles connaissances acquises à ce sujet, mais à ce 
jour il n’existe toujours aucune définition uniforme pouvant être utilisée en recherche 
clinique. Cela rend l’objectivation des atteintes encore plus ardue, les chercheurs ne 
s’entendant pas sur les signes et symptômes devant être considérés lorsque l’on parle de 
spasticité. 
 
Physiopathologie 
La spasticité, ou hypertonie spastique résulte de l’augmentation de l’excitabilité du réflexe 
d’étirement tonique présent après une lésion du motoneurone supérieur (atteinte 
pyramidale) (Mayer, 2010). Cliniquement, l’étirement passif d’un muscle sensible à 
l’étirement provoque une contraction dynamique générée par le réflexe d’étirement. 
L’hyperactivité de la boucle réflexe myotatique est la raison de cette résistance exagérée à 
l’étirement en présence de spasticité (Purves et Coquery, 2005). En effet, la perte des 
influences inhibitrices des voies motrices descendantes (retrait des influences inhibitrices 
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qu’exerce le cortex sur les centres posturaux des noyaux vestibulaires et de la formation 
réticulée) résultant d’un dommage du motoneurone supérieur peut amener un état de 
désinhibition des réflexes spinaux. On retrouve alors une augmentation de l’excitabilité des 
motoneurones α de la corne antérieure (moins inhibée), qui entraîne des réflexes vifs et un 
tonus augmenté (Blumenfeld, 2002; Bhimani et al., 2011). Il est donc question 
d’hyperexcitabilité du réflexe myotatique monosynaptique. 
 
Dans un article récent, les facteurs responsables d’une augmentation du tonus musculaire 
chez les patients spastiques hémiplégiques ont été regroupés ainsi : 1) les changements dans 
les afférences du motoneurone spinal; 2) les changements dans les circuits réflexes 
affectant l’excitabilité du motoneurone; 3) les changements dans les propriétés intrinsèques 
du motoneurone (Burke et al., 2013). D’autres mécanismes sont susceptibles d’entraîner de 
la spasticité chez le blessé médullaire et ces derniers ont été revus dans un article récent 
(Marque et Brassat, 2012). Chacun de ces éléments sera repris brièvement, étant donné que 
la spasticité chez l’ARSCS est probablement due à une combinaison de mécanismes à la 
fois centraux et médullaires. 
 
La lésion du motoneurone supérieur entraîne d’une part une réduction des mécanismes 
d’inhibition du réflexe myotatique (motoneurones spinaux) et d’autre part une 
augmentation des boucles excitatrices. 
 
Mécanismes d’inhibition réduits  
 
1. Inhibition réciproque disynaptique Ia. L’étirement d’un muscle active les afférences Ia 
afin de produire la décharge des motoneurones α de ce même muscle. Parallèlement, il se 
produit une inhibition disynaptique cette fois au niveau des motoneurones α des 
antagonistes au mouvement. Ce phénomène serait réduit chez les personnes spastiques, 
faisant en sorte que les agonistes et les antagonistes se trouvent recrutés.  
 
2. Inhibition présynaptique. Le potentiel d’action post-synaptique (EPSP en anglais) généré 
dans un motoneurone en réponse à l’activation des afférences Ia diminue si les afférences Ia 
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sont d’abord dépolarisées à travers leur connexion avec un interneurone spécifique. Ce 
mécanisme permet la suppression automatique d’afférences jugées non importantes 
(Schmidt, 1971) et sert à contrôler les boucles d’activation. Si ce phénomène est réduit, il 
s’en trouve une augmentation de l’activité du motoneurone et cela entraîne de la spasticité 
(démontré chez la personne paraplégique, mais pas chez la personne hémiplégique). 
 
3. Dépression homosynaptique ou post-activation. Normalement, la stimulation répétée des 
afférences Ia à faible fréquence entraîne une diminution de la libération de 
neurotransmetteurs à la synapse Ia/motoneurone. Au niveau du circuit réflexe, ce 
phénomène contribue à l’habituation des réflexes qui se produisent trop rapidement. Ce 
phénomène est réduit chez les spastiques hémiplégiques et médullaires et corrèle avec le 
degré de spasticité (Lamy et al., 2009). 
 
4. Inhibition récurrente. L’inhibition récurrente est un des circuits principaux de contrôle 
de la décharge des motoneurones. L’axone du motoneurone décharge en direction du 
muscle, mais également vers la cellule de Renshaw, un interneurone inhibiteur, qui inhibe 
le motoneurone qui l’a activé. Cette rétroaction négative permet ainsi de limiter la 
fréquence de décharge des motoneurones de la moelle épinière. Chez le patient spastique au 
repos, l’inhibition récurrente est en général augmentée, ne venant donc pas expliquer la 
spasticité. Cependant, une modification de la modulation de l’inhibition récurrente durant le 
mouvement est retrouvée (Katz et Pierrot-Deseilligny, 1982), ce qui pourrait favoriser 
l’apparition d’un réflexe d’étirement chez l’antagoniste. 
 
5. Inhibition autogénique Ib (ou inhibition non réciproque groupe I). Ce phénomène 
d’inhibition est déclenché par l’activation des organes tendineux de Golgi, qui se projettent 
sur des interneurones inhibiteurs, qui se terminent à leur tour sur les motoneurones 
agonistes. La perte de l’inhibition des centres supérieurs entraînerait un état de facilitation 
au lieu de dépression chez les personnes spastiques (modification de la balance 
excitation/inhibition de ces circuits Ib). 
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La figure suivante (Figure 4) illustre ces mécanismes. 
 
 
Figure 4 Circuits spinaux pouvant être impliqués dans le développement de la 
spasticité (Mukherjee et Chakravarty, 2010) 
(Article en accès libre soumis à une entente de licence exclusive entre les auteurs et la Frontiers 
Research Foundation, qui permet l'utilisation sans restriction, la distribution et la reproduction sur tout 
support.)  
 
Boucles excitatrices augmentées 
 
6. Excitation des circuits du groupe II. Les afférences du groupe II (terminaisons 
secondaires) sont impliquées dans l’arc réflexe et contribuent aussi au réflexe de flexion en 
ayant un rôle excitateur sur les motoneurones α des fléchisseurs et un effet inhibiteur sur les 
extenseurs. Elles sont stimulées par des stimulations électriques d’intensité supérieure à 
celle du seuil moteur. La contraction qui en résulte entraîne l’apparition d’une inhibition de 
longue durée mettant en jeu l’inhibition récurrente. Une hyperexcitabilité des afférences du 
groupe II est retrouvée chez les personnes spastiques (facilitation tardive du réflexe H du 
quadriceps attribuée aux afférences musculaires du groupe II). Les mécanismes sont 
cependant diffus et ne corrèlent pas avec le degré de spasticité évalué avec le Modified 
Ashworth Scale (MAS).  
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7. Modification des propriétés du motoneurone : potentiels en plateau. La perturbation des 
afférences des pools de motoneurones pourrait entraîner l’activation de courants entrants 
persistants dépendants de canaux membranaires Ca2+ et Na+, lesquels permettraient 
d’amplifier et de prolonger la réponse du motoneurone à l’activité synaptique. Le 
motoneurone répondrait donc de façon excessive à un input ce qui pourrait causer une 
décharge maintenue. Ce phénomène jouerait un rôle dans l’apparition des spasmes, dans 
l’augmentation des réflexes spinaux et entraînerait un défaut de relaxation chez le blessé 
médullaire (Gorassini et al., 2004). Il n’existe cependant pas d’évidence de ce mécanisme 
chez la personne hémiplégique. 
 
Autres causes 
 
8. Modifications des propriétés du muscle. L’hypertonie musculaire telle qu’évaluée en 
milieu clinique, représente l’effet combiné de l’augmentation d’activité des réflexes 
médullaires (décrit ci-haut) et de la raideur propre aux fibres musculaires étirées. En plus 
des mécanismes déjà décrits, le muscle peut lui-même avoir subi des modifications menant 
à une augmentation de la raideur passive. Des changements dans la typologie des unités 
motrices et leurs propriétés contractiles ont été rapportés (Gracies, 2005a; Dietz et Sinkjaer, 
2007). Chez l’accident vasculaire cérébral, on a noté une modification du collagène 
tissulaire et des tendons (Hufschmidt et Mauritz, 1985; Sinkjaer et al., 1993), une 
augmentation de la raideur intrinsèque des fibres musculaires (Berger et al., 1984) et une 
diminution du nombre de sarcomères (Hufschmidt et Mauritz, 1985). Ces observations 
seraient responsables des contractures (Gracies, 2005a).  
 
En résumé, il apparaît évident que la spasticité ne résulte pas d’un facteur unique, mais bien 
de modifications au niveau de plusieurs mécanismes régulant l’activité réflexe spinale et 
impliquant le contrôle des centres supérieurs. Les mécanismes peuvent aussi différer selon 
l’origine de la spasticité (centrale vs médullaire). Étant donné qu’aucune étude n’a été faite 
à ce sujet chez la personne atteinte d’ARSCS, les principaux facteurs impliqués dans ce 
désordre ont été abordés sans différenciation.  
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Hyperréflexie tendineuse 
 
L’hyperréflexie ostéotendineuse, incluant le clonus, accompagne l’augmentation de 
résistance à l’étirement passif d’un muscle (spasticité) et partage le même mécanisme 
physiopathologique, soit l’hyperexcitabilité de l’arc réflexe myotatique, mais la 
composante phasique du réflexe d’étirement cette fois-ci (Ben Smail et al., 2003). Le 
clonus serait dû à l’étirement et au relâchement alternés des fuseaux neuromusculaires, ce 
qui résulterait dans le maintien du réflexe d’étirement phasique (Stevenson et Jarrett, 2006). 
L’hyperréflexie tendineuse est un signe caractéristique non évolutif dans notre population 
et n’a pas de répercussions fonctionnelles en général. 
 
Modification des réflexes cutanés 
 
Les réflexes cutanés ont des afférences en provenance des terminaisons secondaires des 
fuseaux neuromusculaires, des récepteurs cutanés et articulaires et des fibres nociceptives 
(Lundberg, 1979). Le signe de Babinski, qui est un réflexe cutané plantaire en extension, 
est présent quand les réflexes de flexion (polysynaptiques) sont relâchés des inhibitions du 
tronc cérébral ou des voies corticoréticulospinales après une lésion du motoneurone 
supérieur (Albany et al., 2002). La réponse en extension des orteils est causée par la 
désinhibition d’un réflèxe normalement inhibé dans le développement moteur normal vers 
12 mois. Le signe de Babinski est probablement la seule caractéristique positive du 
syndrome du motoneurone supérieur qui est entièrement attribuable à une atteinte des voies 
corticospinales (van Gijn, 1996). Ce signe est observable cliniquement chez la totalité de 
notre population et n’est pas évolutif. 
 
Les spasmes (en flexion ou en extension) seraient eux aussi dus à la désinhibition du 
réflexe de flexion (Sheean et McGuire, 2009; Mayer, 2010). Ils sont variables en fréquence, 
en intensité et peuvent être ou non déclenchés spontanément chez notre population. 
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Déficit moteur   
 
La lésion du motoneurone supérieur entraîne l’atteinte de la commande motrice 
descendante. Le déficit moteur qui en résulte est caractérisé par la parésie et la perte des 
mouvements fins nécessaires à la dextérité, la perte de sélectivité des mouvements 
(syncinésies ou schèmes), et les co-contractions. 
 
La parésie et la perte de dextérité 
La faiblesse, ou parésie peut être expliquée par différents phénomènes retrouvés suite à une 
atteinte du motoneurone supérieur. Elle peut résulter d’un recrutement d’un nombre moins 
élevé d’unités motrices et d’une fréquence de décharge des unités motrices des agonistes 
réduite et difficilement maintenue lors de la tentative de générer de la force ou du 
mouvement (Gracies, 2005a), l’activité des motoneurones étant sous la dépendance de la 
commande centrale reçue par les voies descendantes (Vinti, 2012). Elle peut aussi résulter 
d’un recrutement inadéquat et désordonné des unités motrices (Albany et al., 2002; Gracies 
et al., 2010). Un réflexe d’étirement hyperactif chez des antagonistes rétractés suite à la 
lésion du motoneurone supérieur peut aussi entraîner un déficit moteur perçu comme étant 
de la parésie (Knutsson et Richards, 1979; Gracies, 2005b). En effet, l’étirement des 
antagonistes spastiques déclenche un réflexe d’étirement et inhibe la contraction des 
agonistes, venant surajouter à la faiblesse sous-jacente des agonistes du mouvement.  
 
Concernant plus spécifiquement la perte des mouvements fins volontaires, elle survient 
plus précisément suite à une lésion des voies descendantes contrôlant les motoneurones 
alpha qui innervent les membres supérieurs. La lésion des faisceaux corticospinaux entraîne 
la perte de la préhension par une difficulté d’opposition des doigts. Elle peut être perçue dès 
qu’une faiblesse musculaire, même légère, touche la musculature du membre supérieur 
(Burke et al., 2013). Durant le mouvement, le contrôle supraspinal de tous les circuits 
spinaux est défectueux. Si le rôle de cette rétroaction réflexe est d’affiner les mouvements, 
le contrôle défectueux de ces circuits entraînera une perte de dextérité.  
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Il est donc important de garder en tête que la faiblesse peut entraîner des répercussions plus 
importantes que la spasticité au niveau du contrôle moteur (Patten et al., 2004). Chez notre 
population, la parésie est plus présente aux membres inférieurs qu’aux membres supérieurs, 
mais elle est aussi apparente en distal (mains et doigts), et varie en importance selon le 
degré de l’atteinte neuropathique. L’atteinte pyramidale n’est donc pas la seule responsable 
de cette problématique. 
 
La perte de sélectivité des mouvements (co-contractions et syncinésies) 
Le recrutement inadéquat des unités motrices suite à une lésion du motoneurone supérieur 
peut aussi résulter en une autre forme d’hyperactivité musculaire, soit en des co-
contractions et en des mouvements synergiques (syncinésies) (Mayer, 2010). 
 
Chez l’individu sain, le maintien d’une position nécessaire à la réalisation de mouvements 
fins et précis nécessite la co-contraction de divers groupes musculaires. La modulation de 
ces co-contractions est toutefois altérée chez la personne ayant une atteinte du système 
nerveux central dont fait partie l’atteinte pyramidale. La personne essaie de réaliser 
volontairement un mouvement, mais malgré sa volonté, le mouvement ne peut être réalisé 
et les antagonistes sont parfois même activés davantage que les agonistes, se soldant par un 
mouvement opposé à la commande initiale. La lésion du motoneurone supérieur entraîne 
une perte de contrôle de la commande motrice, qui peut aussi être accentuée par la perte des 
mécanismes de contrôle sur l’inhibition récurrente et réciproque, venant accentuer encore 
plus la co-contraction non désirée (Decq, 2003; Burke et al., 2013). Il peut en résulter 
l’activation simultanée des deux groupes musculaires (agonistes et antagonistes) par le 
motoneurone supérieur (Sheean et McGuire, 2009). La co-contraction des antagonistes peut 
ralentir un mouvement, en affecter l’amplitude, perturber la fluidité, et causer de la fatigue 
pour le patient qui se bat contre cette résistance.  
 
Concernant les syncinésies de mouvement, il s’agit de mouvements inappropriés qui 
résultent de la co-contraction de muscles synergiques lors de la réalisation d’un mouvement 
volontaire. En clinique, ce phénomène est observable lorsque l’on demande une flexion de 
hanche et qu’elle est accompagnée d’une flexion dorsale non commandée volontairement 
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ou lorsque le membre supérieur du patient fléchit à la marche. La force musculaire qui est 
déployée et le degré de spasticité du muscle influenceront l’intensité de la co-contraction 
(Decq, 2003). Les syncinésies pourraient être dues à une augmentation de la transmission 
de la commande motrice via le système d’interneurones propriospinaux (aux segments C3-
4) (Mazevet et al., 2003), lequel reçoit des afférences corticospinales, réticulospinales et 
tectospinales, en plus de l’information périphérique en provenance des membres. Suite à 
une lésion, une réorganisation intraspinale favorise de nouvelles connexions, et les voies 
descendantes sont davantage recrutées par les centres supérieurs ce qui peut entraîner un 
défaut de relaxation des muscles et une hyperactivation (Gracies et al., 2010), témoins de la 
perte de sélectivité de la commande neuromusculaire. Les voies réticulospinales du tronc 
cérébral, lesquelles possèdent des connexions diffuses et polysegmentaires, seraient 
responsables des syncinésies prédominantes en flexion (Decq, 2003). 
 
Les syncinésies sont peu présentes chez notre population, comparativement à la clientèle 
présentant une hémiparésie. Les co-contractions sont davantage problématiques, limitant la 
réalisation des mouvements volontaires des membres inférieurs principalement. Selon 
Richards et collaborateurs (1980), la perte de force musculaire dynamique des patients 
ataxiques pourrait être expliquée par plusieurs mécanismes neuromusculaires, dont la 
dégénérescence des voies cortico-spinales, la perte de proprioception, l’axonopathie 
motrice, et la réduction du volume musculaire. Les rétractions musculo-tendineuses, en 
augmentant la résistance viscoélastique passive qui s’oppose au mouvement de l’agoniste, 
viennent aussi interférer avec la capacité à effectuer un mouvement chez le patient 
spastique (Vinti, 2012). Cette problématique est décrite ci-bas. 
 
Rétractions 
 
Des atteintes secondaires résultent des lésions du motoneurone supérieur. De la raideur et 
des rétractions peuvent survenir suite au maintien des muscles dans une position raccourcie, 
résultant de la faiblesse, d’une sous-utilisation, d’un mauvais positionnement, de la 
spasticité ou de spasmes. Des modifications des propriétés biomécaniques du muscle et des 
tissus mous contribuent aussi à ces atteintes secondaires (Sheean et McGuire, 2009). En 
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effet, quelques heures après l’immobilisation des muscles et tissus en position raccourcie, 
des changements s’opèrent au niveau des gènes et de la transcription, menant à la 
modification de la synthèse des protéines (Giger et al., 2009; Baptista et al., 2010), ce qui 
initie le développement des contractures. On note le raccourcissement des structures, la 
perte d’extensibilité, la perte de masse musculaire, et un changement des propriétés 
contractiles des muscles lents (Gracies, 2005a; Giger et al., 2009; Baptista et al., 2010). 
Ces nouvelles propriétés (raideur, contracture, atrophie et fibrose) exerceront une tension 
passive qui s’ajoutera à la tension contractile active générée par l’activité réflexe, ce qui 
contribuera à perturber davantage le tonus musculaire (Albany et al., 2002). 
 
Chez la personne atteinte d’ARSCS, les rétractions seront principalement retrouvées au 
niveau des groupes musculaires forts ou spastiques (fléchisseurs plantaires, adducteurs de 
hanche) et au niveau des groupes musculaires maintenus dans une position raccourcie 
(fléchisseurs du genou, par le maintien prolongé de la position assise au fauteuil roulant). 
L’atteinte polynévritique entraînera aussi des rétractions à la musculature intrinsèque des 
mains et des pieds. Les rétractions viendront interférer avec les activités de la vie 
quotidienne et la station debout. 
 
Impacts fonctionnels des atteintes pyramidales 
  
Dans la littérature consultée, aucune étude ne s’est intéressée au lien entre l’ARSCS et les 
impacts fonctionnels résultant des atteintes pyramidales. Il est toutefois possible d’établir 
des liens à partir de l’expérience clinique des professionnels et des écrits existant au sujet 
de maladies présentant des atteintes similaires, dont la sclérose en plaques, la paraparésie 
spastique et l’accident vasculaire cérébral. 
 
L’ARSCS est une maladie qui touche plusieurs structures nécessaires au contrôle moteur. 
Le portrait fonctionnel est très différent d’une personne à l’autre, faisant en sorte qu’il est 
difficile de cibler une déficience ou une incapacité précise étant responsable des difficultés 
de fonctionnement dans les habitudes de vie. Pour certains, ce sera la parésie spastique qui 
limitera le plus la réalisation des activités de la vie quotidienne, tandis que pour d’autres ce 
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sera la présence d’incoordination qui fera en sorte que la sécurité et l’autonomie seront 
compromises. La spasticité pourrait nécessiter un traitement pour une personne alors que ce 
traitement n’est pas souhaitable chez une seconde personne afin de maintenir un certain 
degré d’autonomie (ex. station debout, transfert).  
 
En effet, peu importe la maladie d’origine, la spasticité ne requiert pas nécessairement de 
traitement, la réduction de la spasticité n’étant pas directement reliée à une amélioration de 
la fonction. Les traitements visant à réduire la spasticité influent aussi sur les autres 
atteintes pyramidales, entraînant parfois un effet néfaste sur la capacité à mobiliser un 
membre, la parésie étant reconnue par certains comme étant la composante la plus 
incapacitante de l’atteinte du motoneurone supérieur (Freeman, 2001). Selon Carr et 
Shepherd, la force des membres inférieurs est en corrélation avec la vitesse de marche, la 
montée des escaliers et l’équilibre en position debout, des prérequis nécessaires à la 
réalisation de plusieurs habitudes de vie (Carr et Shepherd, 1998). La spasticité peut même 
être utile dans certains cas. Elle peut améliorer la fonction de certaines personnes en 
permettant la station debout, la marche, les transferts et pouvant même protéger contre les 
thromboses veineuses profondes (Freeman, 2001; Rekand, 2010). 
 
Toutefois, la spasticité peut entraîner de la douleur, de l’insomnie, de la fatigue et interférer 
avec la mobilité, les transferts, les activités de la vie quotidienne, les activités de la vie 
domestique et avec le fonctionnement social (Bhimani, 2008). Une spasticité non traitée 
peut aussi entraîner des rétractions (Ashworth et al., 2006) ce qui a été discuté 
antérieurement. 
 
Chez les patients atteints de paraparésie spastique, tout comme les patients atteints 
d’ARSCS, les désordres de la marche sont en lien avec la spasticité et avec la faiblesse 
musculaire (Rousseaux et al., 2007). Les paramètres les plus touchés sont la vitesse de 
marche, la longueur des pas, la hauteur de dégagement et l’amplitude de mouvement au 
genou (Klebe et al., 2004). L’hypertonie spastique des membres inférieurs se présente aussi 
dans les extenseurs, et joue un rôle prévalent dans la dégradation de la marche. L’évolution 
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de l’atteinte spastique est très lente dans les deux cas, mais l’hypertonie peut devenir très 
incapacitante s’accompagnant de clonus spontanés et de spasmes (Lambrecq et al., 2007). 
 
Chez les patients atteints de sclérose en plaques (SEP), la spasticité serait un problème 
notable pour 60 à 80 % de cette population (Rizzo et al., 2004) et contribuerait de façon 
importante aux incapacités (Beard et al., 2003). Il y aurait une association entre le degré de 
spasticité et le niveau fonctionnel. Les restrictions au niveau de la mobilité (marche, 
transferts, déplacements au lit) limiteraient la capacité à participer à une vie sociale, 
professionnelle et de loisirs (Freeman, 2001). Chez la population atteinte de SEP, tout 
comme dans le cas de l’ARSCS, la spasticité tend à augmenter avec la progression de la 
maladie, les membres inférieurs sont plus affectés que les membres supérieurs et les 
muscles extenseurs sont touchés avant les fléchisseurs. 
 
Finalement, chez les patients ayant subi un AVC, l’atteinte pyramidale n’est pas 
progressive, à l’exception des premières semaines suivant l’insulte au SNC, contrairement à 
celle qui touche la personne atteinte d’ARSCS. Les séquelles sont toutefois similaires, ce 
qui laisse supposer les mêmes difficultés au point de vue fonctionnel. Chez cette catégorie 
de patients, la présence de spasticité peut entraîner de la douleur et interférer avec la 
réalisation des activités quotidiennes (Mayer et al., 1997). Les patients présentant un 
membre inférieur spastique ont des difficultés de marche pouvant affecter leur performance 
lors de la réalisation des habitudes de vie (Kaji et al., 2010). L’amélioration de la force 
musculaire des membres inférieurs serait aussi corrélée avec une amélioration des mesures 
de performance fonctionnelle, avec la vitesse de marche et la montée des escaliers 
(Teixeira-Salmela et al., 1999). 
 
En résumé, la physiopathologie des atteintes pyramidales est un domaine qui a beaucoup 
évolué au cours des dernières décennies, mais il existe toujours un manque de clarté dans la 
définition même de ce qu’est la spasticité et des différentes atteintes y étant associées. 
Pourtant, cette définition gagnerait à être plus claire afin que les traitements ciblent les 
mécanismes sur lesquels on peut agir. Le traitement de la spasticité semble parfois la cible 
de choix pour les différents intervenants, car la plupart des atteintes associées ne répondent 
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pas aux différentes médications (réflexes ostéotendineux, clonus, syncinésies). Il est 
cependant important de se rappeler qu’il n’existe pas toujours de corrélations importantes 
entre la réduction de la spasticité et l’amélioration de la fonction (Burridge et al., 2005; 
Rekand, 2010). Plusieurs facteurs, dont la parésie sous-jacente, doivent être considérés en 
plus de la spasticité lorsqu’une amélioration du fonctionnement quotidien est souhaitée et 
cela demeure une évaluation individuelle. 
 
 
 CHAPITRE III. OBJECTIFS DE RECHERCHE 
 
L’objectif principal du plus vaste projet dans lequel s’inscrit mon projet de maîtrise est le 
développement d’une échelle de gravité spécifique permettant de mesurer les principales 
manifestations cliniques retrouvées chez les personnes atteintes d’ARSCS, soit les atteintes 
cérébelleuses, pyramidales et neuropathiques.  
 
Les objectifs spécifiques de ce projet de maîtrise sont les suivants : 
 
Objectif 1 : 
Développer les items pyramidaux de l’échelle de gravité de l’ataxie récessive 
spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) : DSI-ARSACS 
 
Objectif 2 :  
Documenter les qualités métrologiques de la section pyramidale de l’échelle de 
gravité de l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) : 
DSI-ARSACS 
 CHAPITRE IV. MÉTHODOLOGIE 
 
IV.1 DEVIS DE RECHERCHE 
 
Un devis de recherche de type recherche méthodologique (Portney et Watkins, 2009) a été 
utilisé pour la réalisation des deux objectifs de recherche.  
 
La recherche méthodologique est définie par l’Organisation de coopération et de 
développement économiques (OCDE) (2002) comme étant la stratégie de recherche qui 
vise, en utilisant de façon systématique les connaissances existantes, à élaborer ou à 
perfectionner un instrument, un dispositif ou une méthode de mesure. Elle comprend 
également la détermination des qualités métrologiques de cet instrument. 
 
IV.2 MÉTHODE DE RECHERCHE  
 
La présentation de la méthode de recherche est effectuée séparément pour chacun des 
objectifs.  
 
IV.2.1 Méthodologie de l’objectif 1: Développement des items pyramidaux de l’échelle de 
gravité de l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) : DSI-ARSACS  
 
Selon le modèle proposé par Streiner et Norman (2008), les étapes de développement d’une 
échelle peuvent être divisées en trois, soit la planification, la construction et finalement la 
validation. Toutefois, il est primordial de garder en tête que le développement d’une échelle 
de gravité est un processus itératif, c’est-à-dire un processus continu d’évaluation et 
d’ajustement.  
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Figure 5 Étapes de développement de l’échelle de gravité de l’ARSCS, selon la 
méthode proposée par Streiner et Norman (2008) 
 
La planification  
 
La planification comprend la définition du construit, l’identification de la population, les 
objectifs poursuivis par l’utilisation de l’échelle ou contexte d’utilisation, les critères 
désirables et la recension des écrits.  
 
Ce projet s’intégrant dans un projet plus vaste de développement et validation d’une échelle 
spécifique à l’ARSCS, certains choix ont été effectués par l’équipe de développement pour 
l’ensemble de l’échelle de gravité (évaluation des fonctions pyramidales, cérébelleuses, 
neuropathiques, mobilité) et d’autres ont été effectués précisément pour la partie concernant 
les atteintes pyramidales. 
 
Définition du construit  
La première étape de la planification a consisté à définir le construit qui devait être mesuré 
par l’échelle. Avant de définir le construit, il est toutefois essentiel de préciser quelques 
termes qui permettront de bien saisir le propos de ce projet.  
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Une échelle de mesure (traduction française de « scale ») permet d’attribuer un pointage, 
basé sur le jugement de l’évaluateur par rapport aux performances ou aux observations 
qu’il fait de la personne évaluée. Dans le cas présent, l’échelle développée est plus 
spécifiquement une échelle de gravité. L’échelle de gravité est un outil qui permet 
d’évaluer la gravité des conséquences découlant d’une maladie (Ministère de la Santé et des 
Services Sociaux, 2012). Les échelles sont obtenues en divisant en différents stades (classe, 
grade, etc.) le continuum de gravité des atteintes découlant d’une maladie (Cucherat, 2009). 
Les scores de gravité peuvent servir à stratifier les patients lors des essais cliniques 
(Girardet et al., 1999). L’échelle de gravité est donc un outil qui permet d’avoir une vision 
globale de la sévérité des signes cliniques, et elle permet de comparer l’efficacité de 
thérapies concurrentes. Ce terme étant maintenant défini, il est utilisé en remplacement à 
« échelle de mesure » pour la suite de la description de ce projet. 
 
En ce qui concerne le construit qui devait être mesuré par l’échelle, il s’intégrait dans les 
objectifs du programme de recherche de l’équipe émergente ARSCS. Dans le cadre de ce 
programme, un des objectifs visait à développer l’échelle de gravité. Le construit a été 
défini par l’équipe de développement lors de trois rencontres de travail. L’échelle devait 
évaluer les atteintes évolutives retrouvées chez l’adulte atteint d’ataxie récessive spastique 
de Charlevoix-Saguenay, et plus spécifiquement les atteintes pyramidales en ce qui 
concerne ce projet de maîtrise. Ces atteintes devaient avoir un impact sur le statut 
fonctionnel des personnes touchées par cette maladie et évoluer dans le temps, en fonction 
de l’évolution de la maladie. Les signes et symptômes neurologiques n’ayant pas 
d’influence sur la fonction motrice ou non évolutifs ne devaient pas être retenus pour cette 
échelle.  
 
Les étapes suivantes de planification étaient la définition de la population, la détermination 
des objectifs, et le développement de critères désirables. Les bases du projet ont découlé 
d’une table de travail s’étant tenue le 7 novembre 2011, où étaient réunis les directeurs de 
cette recherche (Dr Jean Mathieu et Dre Cynthia Gagnon), Dr Jean Pierre Bouchard 
(neurologue, premier auteur a avoir décrit la maladie dans les années 70), Isabelle Lessard 
(physiothérapeute à la CMNM du CIUSSS du Saguenay-Lac-Saint-Jean, site Jonquière et 
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étudiante à la maîtrise (développement des items cérébelleux du DSI-ARSACS), Mario 
Leone (Ph. D., kinésiologue), Hung Tien Bui (Ph. D., ingénieur) et moi-même 
(physiothérapeute et étudiante à la maîtrise). C’est lors de cette rencontre que la plupart des 
étapes de planification ont été réalisées, et qu’un premier tableau d’extraction (recension 
des atteintes en ARSCS, prochaine étape de la planification) a été évalué par les experts. 
Les mandats de chacun ont aussi été définis lors de cette rencontre. 
 
Recension des écrits  
Avant de développer une nouvelle échelle de gravité, il est essentiel de consulter la 
littérature existant à ce sujet, ce qui permet parfois d’adapter ou de traduire une échelle 
existante appropriée aux besoins du projet de recherche. Préalablement à la rencontre de 
novembre 2011, une recension des écrits avait été réalisée par l’équipe de recherche et avait 
démontré qu’il n’existait pas d’échelle existante spécifique pour l’ARSCS. Cette 
problématique est souvent retrouvée chez les maladies orphelines, où le manque d’outils de 
mesure validés permettant de quantifier la sévérité de la maladie, et les signes et 
symptômes associés est un obstacle aux essais cliniques. 
 
Deux différentes recensions ont dû être effectuées au début de ce projet. Les différentes 
atteintes retrouvées chez l’ARSCS ont été identifiées dans un premier temps par la 
recension systématique des écrits, avec les critères de recherche suivants : Mots-clés 
« Ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay » OU synonymes; Critères 
d’inclusion (filtres) : Anglais/français, études chez l’humain, sans limites d’années de 
publication. Plusieurs banques de données ont été consultées, soit PUBMED, CINAHL, 
AMED, ACCESS MEDICINE, SCOPUS, ACADEMIC SEARCH COMPLETE.  
 
L’échelle de gravité devait tenir compte de toutes les atteintes retrouvées chez l’ataxie 
récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (voir définition du construit), mais dans le 
cadre de ce projet de maîtrise, seules les atteintes pyramidales devaient être étudiées. Les 
atteintes pyramidales retrouvées chez l’ARSCS ont été précisées par une seconde recension 
des écrits, en utilisant les mots-clés « Ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay » 
OU synonymes ET « pyramidal » cette fois-ci. Les mêmes critères d’inclusion ont été 
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utilisés et les mêmes banques de données ont été consultées que lors de la première partie 
de recension.  
 
Les choix effectués pour chacune des étapes de planification sont présentés ultérieurement, 
faisant partie des Résultats découlant de ce projet de maîtrise. 
 
La construction 
 
La seconde étape du développement de l’échelle est la construction. On y retrouve la source 
des items et la sélection de ces derniers. 
 
Source des items 
Les items peuvent provenir de deux sources principales, soit des observations cliniques, 
incluant l’avis d’experts, et des échelles existantes. 
 
Les observations cliniques ont été partagées lors de la consultation d’experts (n=6, deux 
neurologues, un neurogénéticien, une ergothérapeute, deux physiothérapeutes) auprès de 
cette clientèle. Les experts de l’ARSCS ont été recrutés pour participer à un groupe focalisé 
suivi de consultations électroniques.  
 
Dans un deuxième temps, une nouvelle recension systématique des écrits a été réalisée afin 
d’identifier les échelles existantes mesurant des fonctions pyramidales. Cette étape a permis 
de préciser les parties d’échelles ou les items qui pouvaient être utilisés dans l’échelle de 
gravité de l’ARSCS et les items qui devaient être modifiés ou formulés par l’équipe de 
développement, afin de permettre l’évaluation globale de cette maladie multisystémique. 
Cette recension des écrits a porté sur les outils de mesure retrouvés dans les échelles de 
gravité s’intéressant à l’ataxie et/ou aux atteintes pyramidales. Une stratégie documentaire a 
été élaborée et comprenait les mots-clés « ataxia rating scale » ET « spastic* rating 
scale », les critères d’inclusion anglais/français, études chez l’humain, sans limites 
d’années de publication. Les critères d’exclusion comprenaient les études sur les cellules et 
les traitements pharmacologiques spécifiques aux différentes maladies. Les banques de 
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données qui ont été consultées sont les suivantes : PUBMED, CINAHL, AMED, ACCESS 
MEDICINE, SCOPUS, ACADEMIC SEARCH COMPLETE. Une sélection des articles a 
été effectuée à l’aide du titre et/ou du résumé. Une grille a été construite et validée par 
l’équipe de développement afin d’extraire les items pertinents provenant des échelles 
analysées, lesquelles permettaient d’évaluer les atteintes pyramidales identifiées chez notre 
clientèle.  
 
Sélection des items   
L’échelle de gravité a été construite en sélectionnant ou formulant des items qui suivaient 
les critères désirables, dont le modèle du suivi neurologique standard. Les choix se 
rapportant aux items et aux modalités d’évaluation étaient basés sur différents critères, 
lesquels sont présentés dans le prochain chapitre. La sélection a été validée par l’équipe de 
développement (Dr Jean Mathieu, neurologue; Dre Cynthia Gagnon, ergothérapeute; 
Isabelle Lessard, physiothérapeute et étudiante à la maîtrise; et moi-même, 
physiothérapeute), tout au long du processus de construction. Des prétests auprès des 
patients (n = 5) ont aussi été réalisés, ce qui a permis de juger du niveau de difficulté de 
réalisation de la tâche par le participant, de la formulation des items, du positionnement du 
sujet pour réaliser la tâche, etc. Des résidents en neurologie (n = 4) ont aussi utilisé cette 
échelle lors du suivi régulier de leurs patients ARSCS (n = 15, par résident) et leurs 
commentaires ont été consignés. Les commentaires et suggestions reçus lors des différentes 
phases de prétest ont permis de soutenir ou de modifier nos choix. 
 
IV.2.2 Méthodologie de l’objectif 2 : Documenter les qualités métrologiques de la section 
pyramidale de l’échelle de gravité de l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay 
(ARSCS) : DSI-ARSACS 
 
Validité de contenu  
La validité est la capacité d’un instrument à mesurer ce qu’il est censé mesurer (Streiner et 
Norman, 2008). Dans le cas présent, le premier type de validité qui a été considéré est la 
validité de contenu, qui est la capacité des items d'un instrument à refléter adéquatement le 
contenu du domaine qui doit être mesuré (Portney et Watkins, 2009). Elle est jugée par 
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l’évaluation de la pertinence et de l’exhaustivité des items par des experts du domaine. 
Contrairement aux autres types de validité qui impliquent des analyses statistiques, la 
validité de contenu est une étape qualitative. 
 
À la suite de la construction préliminaire des items pyramidaux de l'échelle de gravité, le 
contenu de l'échelle a été validé grâce à des évaluations d'experts internationaux (n=5, deux 
neurologues, un neurogénéticien et une ergothérapeute [impliqués dans les phases 
précédentes du développement de l’échelle], ainsi qu’un physiatre,). La méthode Delphi a 
été privilégiée, soit un envoi par courrier électronique avec deux tours de consultation, ce 
qui a  permis de recueillir des commentaires sur la pertinence, la compréhension de la 
formulation des items, et sur les méthodes d’évaluation proposées (faisabilité et 
pertinence).  
 
Implantation  
 
La mise à l’essai de l’échelle de gravité auprès de la clientèle ARSCS a permis la 
détermination des qualités psychométriques de la version originale de l’échelle de gravité 
de l’ARSCS. Cette étape a aussi servi à juger de l’ordonnancement des items, à déterminer 
le temps d’application, et à mettre en lumière les lacunes de l’échelle. Cette validation a été 
effectuée pour l’échelle DSI-ARSACS complète, mais seuls les résultats concernant les 
items pyramidaux sont présentés dans ce mémoire. 
 
Validité de construit 
 
La validité de construit est la correspondance avec les concepts théoriques. C’est la capacité 
de l’échelle de mesurer ou de corréler avec le construit théorique qu’elle prétend mesurer 
(Streiner et Norman, 2008). Deux types de validité de construit ont été considérés, soit la 
validité discriminatoire et la validité convergente. La terminologie varie selon les auteurs 
consultés, c’est pourquoi il est important de considérer que toutes les définitions qui suivent 
proviennent de Streiner et Norman (2008). 
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La méthode des groupes extrêmes a permis d’évaluer la validité de construit discriminatoire 
(discriminative validation), en effectuant une comparaison de la performance de groupes 
contrastés pour chaque item.  
Les groupes ont été formés par : 
• Catégories d’âge (18-29 ans ; 30-39 ans ; 40-49 ans ; 50-59 ans) ;  
• Stades de la maladie (voir Tableau 1) ; 
• Sexe (hommes vs femmes). 
La capacité de chaque item ainsi que du sous-score à discriminer ces trois groupes a été 
déterminée, ces groupes étant susceptibles de répondre de manière plus ou moins distincte 
aux différents items. Les hypothèses étaient les suivantes : 1) il n’y aura pas de différence 
statistiquement significative entre les hommes et les femmes pour le résultat du sous-total 
pyramidal; 2) il y aura une différence statistiquement significative entre les différentes 
catégories d’âge et de stades de la maladie pour le résultat du sous-total pyramidal. 
 
Tableau 1 : Stades de la maladie 
Stades de la maladie  
0 Pas de difficulté à la marche 
1 Premières difficultés à la marche 
2 Utilisation d’une aide à la marche ou autre appui 
3 Confinement au fauteuil roulant 
Traduction libre des stades proposés par  Klockgether et collaborateurs (1998), aussi utilisés lors du processus 
de validation du Scale for the Assessment and Rating of Ataxia (SARA) (Schmitz-Hubsch et al., 2006).  
 
 
La validité de construit convergente est la relation entre l’échelle à l’étude à d’autres 
mesures de construits similaires avec lesquelles elle devrait être reliée (Streiner et Norman, 
2008). Pour ce type de validité, des corrélations ont été effectuées entre le sous-total 
pyramidal de l’échelle de gravité de l’ARSCS et des outils validés permettant la mesure 
d’atteintes similaires chez d’autres populations, soit les atteintes pyramidales, la mobilité, 
 
  53 
le fonctionnement quotidien et la qualité de vie. Les échelles de mesure choisies pour la 
validation sont les suivantes: Spastic Paraplegia Rating Scale (SPRS), le test de marche de 
six minutes (6MWT), la vitesse de marche sur dix mètres (10mWT), l’Échelle d’équilibre 
de Berg, le Lower Extremity MOtor COordination Test (LEMOCOT), la Mesure des 
Habitudes de Vie (MHAVIE), la version abrégée du Medical Outcomes Study Short-Form 
General Health Survey (SF-12v2) et l’Index de Barthel.  
 
Fidélité  
 
La fidélité des items est la mesure avec laquelle un test peut être répété tout en générant le 
même résultat à chaque fois, étant liée à l’erreur aléatoire. Elle mesure la stabilité de la 
mesure dans le temps, pour différents sujets ou différents évaluateurs (McDowell, 2006). 
Différents aspects de la fidélité ont été analysés et sont définis ici: 
• Fidélité intraévaluateur: capacité d’un même évaluateur à réaliser deux 
évaluations avec le même instrument sur un même sujet, et d’obtenir un même 
résultat, en supposant que la condition du sujet est demeurée stable durant cette 
période (Mokkink et al., 2010).  
• Fidélité interévaluateurs: capacité de différents évaluateurs à obtenir un même 
résultat, en évaluant le même sujet avec le même instrument (Mokkink et al., 2010). 
• Cohérence interne: mesure de l’homogénéité des items d’une échelle (corrélations 
entre les items) qui devraient mesurer un même concept (Portney et Watkins, 2009). 
 
L’étude de la fidélité a nécessité l’administration du DSI-ARSACS à trois reprises, par 
deux physiothérapeutes expérimentées avec l’évaluation de cette clientèle et avec 
l’utilisation de cette échelle de gravité, étant les deux étudiantes de maîtrise impliquées 
dans le développement de l’échelle. La fidélité intraévaluateur est celle de l’évaluateur 1 
(I.L.). L’évaluateur 2 (C.L.) est nécessaire pour évaluer la fidélité interévaluateurs.  
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IV.3 POPULATION CIBLE ET ÉCHANTILLON 
 
IV.3.1 Population cible et critères de sélection 
 
La population cible pour l’étude de validité est constituée de l’ensemble de la population 
adulte qui est atteinte de l’ARSCS. La population à l’étude est constituée des personnes 
atteintes qui résident au Saguenay-Lac-Saint-Jean (SLSJ) et la population accessible est 
quant à elle restreinte aux usagers qui font partie du registre de la Clinique des maladies 
neuromusculaires (CMNM), localisée au CIUSSS du SLSJ, site Jonquière, clinique 
régionale desservant le SLSJ et la Haute-Côte-Nord (Québec, Canada). Pour des raisons de 
faisabilité, notre échantillon est constitué des personnes adultes ARSCS inscrites au registre 
de la CMNM de Jonquière, vivant à proximité de la CMNM ou pouvant s’y rendre pour les 
évaluations demandées. Le diagnostic de l’ARSCS devait être confirmé par un test 
génétique d’ADN et les patients devaient tous être homozygotes pour la principale 
mutation retrouvée dans la région, soit la mutation 8844delT. Les participants devaient être 
âgés entre 18 ans et 59 ans et être aptes à donner un consentement éclairé. L’âge admissible 
a été limité à 59 ans (au 31 juillet 2014), car le nombre de personnes disponibles devenait 
très réduit au-delà de cet âge. De plus, l’évolution de la maladie fait en sorte que cette 
population est souvent hébergée en centre de longue durée et qu’elle éprouve d’importantes 
difficultés de déplacement. Les participants devaient être en mesure de comprendre et de 
s’exprimer en français. Les critères d’exclusion étaient la grossesse, la présence d’une 
pathologie susceptible d’entraîner des limitations fonctionnelles (AVC, Parkinson, arthrite 
sévère, TCC, etc.) après questionnaire et validation au dossier médical et l'utilisation du 
Baclofen par pompe intrathécale.  
 
Pour ce qui est de l’étude de fidélité, elle a impliqué deux physiothérapeutes expérimentées 
à la fois avec l’évaluation de cette clientèle et avec l’utilisation de cette échelle de gravité. 
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IV.3.2 Plan d’échantillonnage et recrutement des participants 
 
Après stratification pour l’âge et le sexe, un échantillon aléatoire de 39 participants, 
également répartis entre les sexes et les quatre groupes d’âge (18-29; 30-39; 40-49; 50-59 
ans), devait être recruté parmi le registre de la CMNM de Jonquière (Québec, Canada). Au 
moment de l’étude, 175 personnes (89 hommes, 86 femmes) étaient suivies à la CMNM et 
ce registre assure une bonne représentativité de la population ARSCS, car il s’agit d’une 
banque centralisée pour toute la région. Une assistante de recherche a contacté chacun des 
participants par téléphone pour lui présenter le protocole de recherche et vérifier les critères 
d’admissibilité. La personne était informée que ses frais de déplacements et de 
stationnement étaient remboursés pour les trois visites qui s’effectuaient à la CMNM. Le 
premier rendez-vous était planifié si la personne était d’accord pour participer à l’étude. Ce 
projet de maîtrise a été approuvé par les Comités d’éthique à la recherche (CER) du Centre 
Intégré Universitaire de Santé et de Services Sociaux (CIUSSS) du Saguenay-Lac-Saint-
Jean et de l’Université de Sherbrooke. Le formulaire d’information et consentement est en 
annexe (Annexe A). 
 
IV.4 PROCÉDURE DE COLLECTE DE DONNÉES  
 
Une formation a été donnée aux évaluateurs sur le protocole d’application des différents 
instruments, tests, questionnaires et échelles de mesure utilisés pour la validation. 
Concernant le DSI-ARSACS, la version issue des différentes étapes de développement a 
été appliquée et est présentée à l’annexe B. Le guide d’application du DSI-ARSACS, lequel 
décrit en détail chacun des items, le matériel requis, le positionnement du sujet, les 
consignes et la cotation, devait être utilisé à chaque évaluation. Il est présenté à l’annexe C. 
 
Trois rencontres d’une demi-journée étaient planifiées pour compléter les différentes 
évaluations servant à la validation de l’échelle de gravité de l’ARSCS et ces dernières sont 
nommées dans cette section. Les évaluations nécessaires à la validation des items 
pyramidaux de l’échelle sont en caractères gras. Les autres évaluations sont présentées à 
 
  56 
titre informatif, afin de refléter le déroulement réel de la collecte de données et l’ampleur de 
cette dernière.  
Lors de la première demi-journée d’évaluation, l’assistante de recherche a présenté le 
formulaire d’information générale au participant et a fait signer le formulaire de 
consentement. Par la suite, elle a rempli un questionnaire sociodémographique (annexe D). 
Une fois ces formulaires complétés, la physiothérapeute (évaluateur 1) a fait passer une 
série d’évaluations selon un ordre prédéterminé, soit le DSI-ARSACS (30-40 minutes), le 
Nine Hole Peg Test (15 minutes), le Purdue Peg Test, l’Échelle d’équilibre de Berg (30 
minutes) et le SF-12. Durée totale estimée : trois heures.  
Deux semaines plus tard, la même physiothérapeute (évaluateur 1) a administré le 
DSI-ARSACS de nouveau (fidélité intraévaluateur) puis le Scale for the Assessment and 
Rating of Ataxia (SARA) (15 minutes), le Standardized finger-to-nose test (SFNT) (5 
minutes), puis la MHAVIE. Durée totale estimée: trois heures. 
À la dernière rencontre, deux semaines plus tard, l’évaluateur 2 a administré le 
DSI-ARSACS, le test de marche sur 10 mètres (5 minutes), le Spastic Paraplegia Rating 
Scale (SPRS) (15 minutes), le LEMOCOT (5 minutes) puis l’Index de Barthel (5 
minutes). Par la suite, il a évalué la force de préhension grossière à l’aide d’un 
dynamomètre Jamar (5 minutes), la force de la pince latérale à l’aide d’un pincemètre (5 
minutes), puis a évalué l’endurance de marche (6MWT) (10 minutes). Durée 
totale estimée: trois heures. Ce deuxième évaluateur était nécessaire à l’évaluation de la 
fidélité interévaluateurs du DSI-ARSACS. 
L’ordre des différentes évaluations était prédéterminé et devait être respecté. Les 
évaluations les plus exigeantes au point de vue physique étaient suivies des questionnaires, 
ce qui permettait au sujet de se reposer. Afin de réduire la variabilité des résultats due à la 
fatigue, les évaluations d’un même individu étaient réalisées au même moment de la 
journée pour chacune des trois évaluations. Les rencontres étaient distancées de deux 
semaines, afin de limiter le biais de rappel, tout en réalisant l’ensemble des évaluations 
dans la plus courte période de temps possible. Les formulaires d’évaluation sont présentés à 
l’annexe E. 
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IV.5 CONSTRUITS ET OUTILS DE MESURE  
 
Les construits mesurés par les différents outils de mesure utilisés dans le processus de 
validation sont les fonctions pyramidales, la mobilité, la participation sociale dans les 
activités courantes et les rôles sociaux et la qualité de vie. Les groupes de comparaison sont 
les catégories d’âge, le sexe et les stades de la maladie des participants. 
 
Le tableau suivant détaille les construits, les atteintes mesurées dans chacun de ces 
construits et les outils de mesure utilisés dans le projet actuel. 
 
Tableau 2 : Contruits et atteintes mesurés par les différents outils de mesure utilisés 
dans le processus de validation du DSI-ARSACS 
Construits Atteintes Mesures utilisées Remarques 
 
Fonctions 
pyramidales 
 
Babinski  
Réflexes 
ostéotendineux 
Clonus 
Aucune 
 
 
 
Signes non évolutifs 
sur tout le cours de la 
maladie 
Contractures et 
rétractions 
SPRS (Goniométrie) 
 
 
Spasticité SPRS (Ashworth Scale)  
Déficit moteur  
(Parésie, co-
contractions 
schèmes de 
mouvements) 
SPRS (Bilan musculaire 
manuel), LEMOCOT  
 
 
 
 
Fonction vésicale SPRS (Question sur 
fonction vésicale) 
 
 
Mobilité 
Marche 
 
 
 
SPRS (Patron, distance, 
assistance, vitesse), 
endurance sur 6 minutes 
(6MWT), vitesse de 
marche sur 10m (10mWT) 
 
Transferts 
Changements de 
position 
Équilibre assis et 
debout 
 
Échelle d’équilibre de 
Berg, SPRS 
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Tableau 2 : Contruits et atteintes mesurés par les différents outils de mesure utilisés 
dans le processus de validation du DSI-ARSACS (suite) 
Construits Atteintes Mesures utilisées Remarques 
Participation 
sociale   
 
 
MHAVIE 
Index de Barthel 
 
Qualité de vie  SF-12  
 
La présente section présente tous les construits mesurés durant ce projet de maîtrise. Suite à 
l’évaluation de ces construits, un choix méthodologique a été effectué afin de répondre aux 
exigences des objectifs et de leur plan d’analyse respectif. Certaines données n’apparaissent 
donc pas dans la présentation des résultats. 
 
 IV.5.1 Fonctions pyramidales 
 
Échelle de gravité des atteintes pyramidales : Spastic Paraplegia Rating Scale  
 
Les capacités fonctionnelles chez les personnes atteintes de spasticité seront évaluées par le 
Spastic Paraplegia Rating Scale (SPRS) (Schule et al., 2006), échelle de gravité 
développée par un groupe de travail de GeNeMove, spécialistes des désordres de 
mouvements. Il s’agit d’une échelle de 13 items, cotés à l’aide d’une échelle ordinale de 0 
(pas d’atteinte) à 4 (atteinte sévère) et avec un score maximal de 52 points, qui s’intéresse 
aux déplacements, à la spasticité, à la force musculaire et à d’autres signes et symptômes 
présents chez les paraplégies spastiques, qui présentent des atteintes similaires à notre 
population. Le temps d’administration est de 15 minutes, ce qui comprend la cotation de 
l’index des atteintes non spastiques. La fidélité interévaluateurs est élevée (CCI = 0,99 pour 
le score total, 0,83-1,00 pour les items individuels) de même que la cohérence interne 
(Cronbach α = 0,91). La validité discriminatoire a été déterminée en comparant les scores 
du SPRS pour les différents niveaux ambulatoires utilisés pour catégoriser les patients et le 
score augmente en fonction de l’évolution des capacités locomotrices (p < 0,001). Pour la 
validité de construit convergente, une corrélation élevée a été démontrée entre le SPRS et 
l’Index de Barthel (-0,73 ; p < 0,001) de même qu’entre le SPRS et l’International 
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Cooperative Ataxia Rating Scale (ICARS) (0,81 ; p < 0,001). Les corrélations avec le Mini-
Mental Status Examination (MMES) étaient faibles tel qu’attendu, témoignant de la validité 
divergente (-0,04, n.s.). Il n’existe pas d’effet plafond ou plancher apparent selon les 
auteurs. 
 
Dans une autre étude portant sur l’évaluation de personnes atteintes de myélopathie 
progressive chronique, Adry et collaborateurs (2012) ont comparé l’échelle OSAME des 
incapacités motrices, l’échelle de Kurtzke et le SPRS. La relation entre les différentes 
échelles est très significative avec un p < 0,0001, et les résultats du SPRS évolue en 
fonction de la durée de la maladie (p = 0,0004) tout comme ceux des deux autres échelles, 
indiquant que le SPRS permet l’évaluation de la condition neurologique de ces patients 
même si cette échelle n’a pas été développée à cet effet (échelle spécifique et non pas 
générique).  
 
Dans l’étude de Klimpe et collaborateurs (2012), des corrélations entre le SF-36 (MCS et 
PCS) ont permis de démontrer l’influence de la sévérité des atteintes sur la qualité de vie. 
En effet, des résultats plus élevés au SPRS (sévérité plus importante) corrélaient de façon 
significative avec des scores plus bas au sous-score physique (PCS) (r = -0,63; p < 0,0005) 
et au sous-score mental (MCS) (r = -0,38; p < 0.0005) du SF-36. Les résultats au SPRS ont 
aussi permis de discriminer la forme pure (16,3 ± 8,6) de la forme compliquée (22,8 ± 9,9) 
de paraplégie spastique, soutenant la validité discriminatoire de l’échelle. Cette échelle a 
été utilisée auprès de différentes formes de paraplégies spastiques (Hehr et al., 2007; Liao 
et al., 2008; Klimpe et al., 2012; Bereau et al., 2015) et a été en mesure de discriminer les 
différentes cohortes en fonction de l’importance des atteintes.  
 
Aucune étude des qualités métrologiques n’a été réalisée auprès de la population ARSCS. 
Elle a été complétée une seule fois dans le cadre de ce projet. 
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Déficit moteur : Lower Extremity MOtor COordination Test (LEMOCOT)  
 
Le déficit moteur chez l’ARSCS est la résultante de l’interaction de la force musculaire, de 
la spasticité et de l’amplitude articulaire disponible, de la coordination motrice, de la 
sensibilité profonde et probablement du traitement de l’information effectué par les centres 
supérieurs. Il n’existe pas de test unique permettant de quantifier le déficit moteur chez 
notre clientèle, c’est pourquoi le choix s’est arrêté sur un test de coordination, la réalisation 
d’un mouvement coordonné étant reliée à l’importance du déficit moteur chez l’ARSCS.  
 
Le Lower Extremity MOtor COordination Test (LEMOCOT) est un test de coordination 
des membres inférieurs développé en 2005 par Johanne Desrosiers et ses collaborateurs 
(2005). Le sujet est assis sur une chaise, son genou est fléchi à 90 degrés et il doit effectuer 
des mouvements alternés rapides de flexion/extension du genou afin de toucher à deux 
cibles placées à 30 cm l’une de l’autre (verticalement) sur un canevas rigide (50 X 55 X 0,4 
cm) reposant au sol. Le nombre de cibles touchées est calculé sur une période de 20 
secondes. Une seule répétition du LEMOCOT, suite à une familiarisation d’une dizaine de 
secondes avec le test, est suffisante pour obtenir un résultat fidèle (Pinheiro et al., 2014). 
 
Ce test n’a pas été validé auprès de notre clientèle, mais a été utilisé auprès de personnes 
ayant subi un accident vasculaire cérébral (Desrosiers et al., 2002; Desrosiers et al., 2003a), 
lesquelles présentent des atteintes similaires.  
 
Pour ce qui est de la validité de construit, l’étude a été menée auprès de 144 personnes 
ayant subi un accident vasculaire cérébral et elle a été établie par les corrélations modérées 
à élevées (convergente) avec les tests fonctionnels et physiques tels que le Fugl-Meyer 
(fonction motrice) (r = 0,79, p < 0,001), l’Échelle d’équilibre de Berg (r = 0,67, p < 0,001), 
le test de marche sur cinq mètres (r = 0,67, p < 0,001), l’endurance de marche sur deux 
minutes (r = 0,66, p < 0,001), le SMAF (système de mesure de l’autonomie fonctionnelle) 
(r = 0,62-0,79; p < 0,001), pas de corrélation (divergente) avec les tests cognitifs (Mini-
Mental modifié) (r = 0,11, p = 0,20) ou les tests de perception visuelle (Motor-Free Visual 
Perceptual Test) (r = 0,15, p = 0,08). Le test est aussi en mesure de discriminer (validité de 
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construit discriminatoire) les patients en soins de longue durée de ceux vivant dans les 
autres milieux (p < 0,001) (Desrosiers et al., 2005). 
 
L’étude de fidélité réalisée par l’auteure du test a démontré une bonne fidélité 
intraévaluateur (CCIs = 0,83-0,88), ce qui a été supporté par les résultats de l’étude de 
Pinheiro et collaborateurs (2014) (CCIs = 0,90-0,99; p < 0,001). La fidélité interévaluateurs 
est aussi supportée par des CCIs élevés (CCIs = 0,91-0,99; p < 0,001).  
 
Dans l’étude de Pinheiro et collaborateurs (2014), des valeurs de référence ont été 
développées pour le test, auprès d’un échantillon de 320 personnes de la population 
générale, âgée de 20 ans et plus. L’âge et le sexe expliquent 48 % et 44 % de la variance 
des résultats du LEMOCOT (membre dominant et non dominant respectivement) et l’âge 
corrèle négativement avec les résultats du LEMOCOT. Des équations prédictives ont aussi 
été proposées et sont les suivantes : 
 
Résultat au LEMOCOT (membre dominant) : -0,37 (âge) + 6,0 (sexe) + 51 
Résultat au LEMOCOT (membre non dominant) : -0,34 (âge) + 5,3 (sexe) + 48 
où l’âge (années) et sexe (homme = 1, femme = 0)  
 
Ce test a été réalisé à trois occasions dans le cadre de ce projet, ce qui a permis par le fait 
même d’en établir la fidélité auprès de notre population. Une planche de plexiglas a été 
utilisée afin de standardiser la position des cibles et de pouvoir surélever la planche du sol 
au besoin, selon les caractéristiques anthropométriques des participants. Le positionnement 
a donc pu être optimisé, comme recommandé par l’auteure. La cotation est effectuée lors de 
la performance lors du premier essai suivant la familiarisation avec le test. 
 
IV.5.2 Mobilité  
 
La mobilité comprend plusieurs éléments (déplacements, transferts, mobilité au lit, 
équilibre, etc.) et plusieurs tests doivent être utilisés afin d’en évaluer toute la complexité. 
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Podsiadlo et Richardson (1991) définissent la mobilité fonctionnelle comme étant 
l’équilibre et les manœuvres de marche nécessaires à la réalisation des activités courantes. 
 
Équilibre : Échelle de l’équilibre de Berg  
L’équilibre a été évalué à l’aide de l’Échelle de l’équilibre de Berg qui a été développée 
auprès d’une population âgée (Berg et al., 1989), mais qui, depuis, a été utilisée chez des 
populations atteintes de sclérose en plaques, de Parkinson, ayant un traumatisme crânien ou 
un accident vasculaire cérébral (Berg et al., 1995; Mao et al., 2002; English et al., 2006) 
(Wee et al., 2003; Cattaneo et al., 2006; Tyson et Connell, 2009; Flansbjer et al., 2012; 
Gervasoni et al., 2012). Cette échelle comprend 14 items, mesurés sur une échelle ordinale 
de 0 à 4, incluant des tâches simples (maintenir la position  assise et debout) et des tâches 
plus complexes (ramasser un objet au sol, se tenir sur un pied). Elle évalue la capacité à 
maintenir une position statique et les ajustements posturaux nécessaires à la réalisation de 
mouvements volontaires. Chaque tâche comprend des critères précis de réussite et quatre 
points sont accordés si le participant réussit l’ensemble des critères (temps d’exécution, 
distance, autonomie) de manière sécuritaire. Un pointage de zéro indique l’incapacité du 
sujet à accomplir la tâche. Le pointage optimal est de 56. La validité de contenu a été 
établie par un groupe d’experts en réadaptation gériatrique (Berg et al., 1989). La validité 
de construit convergente a été démontrée avec plusieurs instruments dont le Timed Up & 
Go (r = -0,76), l’Index de Barthel (r = 0,67) et le Fugl-Meyer Test (Motor and Balance 
subscales) (r = 0,62-0,94) (Berg et al., 1992a; Berg et al., 1992b), le Dynamic Gait index 
(DGI) (r = 0,78, p < 0,001 ), le Hauser Deambulation index (DI) (r = -0,74, p < 0,001), 
l’UPDRS (r = -0,58, p < 0,005), le Single-leg stance (SLS) (r = 0,77-0,79, p < 0,001), et la 
vitesse de marche (r = 0,81) (Steffen et al., 2002; Qutubuddin et al., 2005; Cattaneo et al., 
2006; Flansbjer et al., 2012). Par contre, les corrélations avec les questionnaires 
autoadministrés sont modérées (ABC scale [r = 0,48, p < 0,001]), Dizziness handicap 
inventory (DHI) (r = -0,32, p < 0,001)] (Cattaneo et al., 2006). L’Échelle de Berg permet de 
différencier les personnes qui chutent de celles qui ne chutent pas (p < 0,001-0,042) chez 
une population âgée, ce qui supporte la validité de construit discriminatoire de l’échelle 
(Chiu et al., 2003; Cattaneo et al., 2006). La validité discriminatoire est également 
soutenue par une différence significative (p < 0,0001) entre la performance réalisée par les 
 
  63 
personnes utilisant différents auxiliaires de marche (marchette, canne, aucun auxiliaire) 
(Berg et al., 1992b) et finalement une différence significative (p < 0,01) est notée entre les 
capacités ambulatoires (fauteuil roulant [0 à 20], marche avec assistance [21 à 40] et 
autonomie à la marche [41-56]) (Berg et al., 1989). La fidélité test-retest est excellente avec 
un CCI de 0,99 (Berg et al., 1989). Pour la fidélité intraévaluateur, les CCIs varient de 
0,80-0,97 et en ce qui concerne la fidélité interévaluateurs, les CCIs varient de 0,84-0,98 
pour les items individuels (Steffen et Seney, 2008) et de 0,74-0,98 pour le résultat total. La 
cohérence interne est élevée (α Cronbach : 0,92-0,98) (Berg et al., 1989; Mao et al., 2002). 
Plusieurs études rapportent un effet plafond important avec certaines clientèles (sclérose en 
plaques, Parkinson) (Cattaneo et al., 2006; Schlenstedt et al., 2015) et le coefficient de 
d’asymétrie s’étend de -2,70 à -1,46. Des valeurs de références sont disponibles pour les 
personnes âgées (Newton, 1997; Steffen et al., 2002). Aucune étude métrologique n’a été 
réalisée auprès des personnes atteintes d’ARSCS. Cette échelle a été administrée une fois 
dans le cadre de ce projet.  
 
Marche : La vitesse de marche sur dix mètres  
 
L’évaluation de la vitesse de marche sur dix mètres (10mWT) est un test d’évaluation 
utilisé depuis le début des années 1990 dans les milieux cliniques et de recherche, qui 
permet de quantifier les capacités à la marche (Wade et al., 1987; Collen et al., 1990). 
Deux versions de ce test sont fréquemment utilisées, soit le test à vitesse confortable et 
celui à vitesse maximale. Ce test évalue la durée nécessaire pour parcourir une distance de 
dix mètres (en secondes) et la vitesse est obtenue en divisant dix par le nombre de secondes 
obtenues (mètre/seconde). La vitesse de marche est mesurée sur une courte distance pour ne 
pas inclure l’endurance comme facteur dans la mesure. Les participants se placent les pieds 
derrière une ligne de couleur et ont comme instruction de marcher à une vitesse normale et 
sécuritaire pour eux, sur une distance de dix mètres, le long d’un couloir plat. Le sujet 
débute le test deux mètres avant la ligne de départ et termine le test deux mètres après la 
ligne d’arrivée, afin qu’il puisse avoir une vitesse constante sur toute la distance 
comptabilisée. La réalisation de ce test prend environ deux minutes lorsque les deux 
vitesses de marche sont évaluées (une seule répétition) et six minutes lorsque trois 
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répétitions sont réalisées, selon le protocole de Collen, avec 30 secondes de pause entre les 
essais (Collen et al., 1990). Ce test a été utilisé avec des clientèles présentant des atteintes 
diverses (Fransen et al., 1997; Schenkman et al., 1997; Smith et Baer, 1999; Laufer et al., 
2001; Steffen et al., 2002; Pirpiris et al., 2003).  
 
Des études de fidélité et de validité ont été réalisées auprès de diverses clientèles adultes 
(Rossier et Wade, 2001; Salbach et al., 2001; Merkies et al., 2003; van Loo et al., 2004; 
Steffen et Seney, 2008; Poncumhak et al., 2013). La fidélité test-retest démontre des CCIs 
qui varient de 0,85-0,99 selon la vitesse de marche utilisée dans le test (Merkies et al., 
2003);(Collen et al., 1990; Bohannon, 1997; Steffen et al., 2002). La fidélité 
intraévaluateur démontre des CCIs qui varient entre 0,87-0,99 (Schenkman et al., 1997; 
Rossier et Wade, 2001; van Loo et al., 2004; Flansbjer et al., 2005; Steffen et Seney, 2008; 
Scivoletto et al., 2011; Hiengkaew et al., 2012; Hirsch et al., 2014) et r = 0,98 (p < 0,001) 
(van Hedel et al., 2005), selon la version du test utilisé une fois de plus. La fidélité 
interévaluateurs démontre des CCIs qui varient entre 0,95-0,99 (Wolf et al., 1999; Merkies 
et al., 2003; Scivoletto et al., 2011) et r = 0,97 (p < 0,001) (van Hedel et al., 2005) selon le 
test.  
 
La validité de construit a été démontrée à l’aide de plusieurs tests, dont l’Échelle de Berg 
(r = 0,81) (Steffen et al., 2002), le Timed Up and Go (TUG) (r = -0,695 à -0,91) (Freter et 
Fruchter, 2000; Flansbjer et al., 2005; Poncumhak et al., 2013), le Five times sit-to-stand 
test (FTSST) (r = 0,595) (Poncumhak et al., 2013), le Functional Independance Measure 
Locomotor (FIM-L) (r = 0,778) (Poncumhak et al., 2013), le test d’endurance de six 
minutes de marche (r = 0,89-0,95 selon la version du test, p < 0,001) (Flansbjer et al., 2005) 
et le Emory Functional Ambulation Profile (E-FAP) (r =  -0,70 à -0,76) (Wolf et al., 1999). 
La validité de construit discriminatoire a été démontrée par une différence significative 
(p < 0,001 et p < 0,05) entre les résultats obtenus au dix mètres de marche des individus 
atteints de lésions médullaires marchant avec et sans auxiliaire de marche (Scivoletto et al., 
2011; Poncumhak et al., 2013). Elle a également été démontrée auprès de la même clientèle 
pour les différentes catégories de mobilité du Spinal cord injury functional Ambulation 
Inventory (SCI-FAI) (p < 0,001). La vitesse de marche peut aussi différencier différents 
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niveaux ambulatoires (domestiques vs communautaires) chez les personnes ayant subi un 
accident vasculaire cérébral, avec une concordance de 85 % avec l’évaluation clinique 
(Perry et al., 1995).  
 
Des normes sont disponibles pour les sujets normaux (Hageman et Blanke, 1986; Blanke et 
Hageman, 1989; Oberg et al., 1993; Ostrosky et al., 1994; Bohannon, 1997) et présentant 
différentes atteintes (Steffen et al., 2002), sur des distances similaires. 
 
Aucune étude métrologique n’a été réalisée auprès des personnes atteintes d’ARSCS. Le 
10mWT a toutefois été identifié comme étant le test le plus valide et utile cliniquement 
pour mesurer les améliorations au niveau de la marche chez les blessés médullaires 
(Jackson et al., 2008), qui présentent des altérations au niveau de la locomotion en lien 
avec la perte de force, d’endurance, de proprioception, le port d’orthèses et la spasticité, ce 
qui se rapproche beaucoup des atteintes retrouvées chez notre population. Ce test a été 
effectué dans un couloir, avec quatre indicateurs au sol soit, deux mètres avant le début du 
test, la ligne de départ du test, la ligne d’arrivée et deux mètres après la fin du test. Trois 
répétitions du test ont été effectuées, à vitesse confortable seulement. L’évaluateur suivait 
le participant de près afin d’assurer sa sécurité et le participant portait une ceinture de 
marche.  
 
Endurance : Test de marche de 6 minutes (6MWT) 
 
L’endurance est évaluée par la distance de marche parcourue en six minutes. Le test a été 
développé à l’origine pour évaluer la tolérance à l’exercice chez la clientèle atteinte de 
maladies respiratoires (Balke, 1963), mais a été utilisé avec une multitude de populations 
depuis (Montgomery et Gardner, 1998; Harada et al., 1999; Noonan et al., 2000; Pankoff et 
al., 2000; Flansbjer et al., 2005; van Hedel et al., 2005; Toomey et Coote, 2013; Kaya et 
al., 2015). Après une pause de dix minutes en position assise, pendant laquelle la tension 
artérielle et le pouls sont mesurés, le sujet se lève et cote sa dyspnée et sa fatigue à l’aide de 
l’échelle de Borg de 0 à 10 (Borg, 1982). On demande au sujet de marcher à une vitesse qui 
lui permettra de parcourir la plus grande distance possible en six minutes, dans un corridor 
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mesurant 30 mètres, avec l’accessoire de marche habituel si nécessaire. Les pauses sont 
permises, mais le sujet doit reprendre la marche dès que possible. Le test est chronométré et 
le nombre d’allers-retours (60 mètres) est comptabilisé. Une roulette calibrée (ou un ruban 
à mesurer) est utilisée afin de mesurer la distance parcourue lors du dernier tour. Les 
encouragements sont standardisés et suivent les recommandations de l’American Thoracic 
Society (2002). Les paramètres de départ sont mesurés une fois de plus à la fin du test. 
Aucune pratique n’est recommandée (American Thoracic Society, 2002), car la 
performance ne devrait pas varier pas entre des essais successifs lorsque les 
encouragements sont standardisés (Guyatt et al., 1984). 
 
La validité de construit convergente a été démontrée par des corrélations avec la force 
musculaire du quadriceps (r = 0,57-0,62) (Troosters et al., 1999; Patterson et al., 2007), des 
mesures d’équilibre et de fonction (tandem, force du bas du corps, vitesse de marche sur 
huit mètres) (r = 0,52-0,73) (Harada et al., 1999), avec la consommation d’oxygène à la fin 
du test (r = 0,802; p < 0,001) (Hill et al., 2011), avec la mesure de l’intensité de l’activité 
physique (METS maximaux) (r = 0,687, p < 0,001) (Hamilton et Haennel, 2000) et avec les 
tests de deux minutes et de 12 minutes de marche (r = 0,89-0,99) (Butland et al., 1982; 
Kosak et Smith, 2005). D’excellentes corrélations ont aussi été rapportées entre le 6MWT 
et le Berg (r = 0,56-0,66) autant dans un groupe de personnes avec accident vasculaire 
cérébral (AVC) marcheurs rapides (> 0,48m/s) que celui des AVC marcheurs plus lents 
(Patterson et al., 2007). 
 
Le six minutes de marche a aussi démontré sa capacité à discriminer des groupes 
d’individus distincts (validité de construit discriminatoire). En effet, la performance des 
individus actifs et des individus inactifs différait dans l’étude d’Harada (p < 0,0001) 
(Harada et al., 1999). Il en était de même entre les groupes basés sur le sexe ou l’âge dans 
l’étude d’Hamilton et collaborateurs (2000), dans laquelle la distance de marche était 
supérieure chez les hommes (F = 7,19, p < 0,01) et diminuait avec l’âge (F = 19,49, 
p < 0,001). Dans l’étude de Casanova et collaborateurs (2011), l’effet de l’âge sur la 
performance du 6MWT devenait significatif ≥ 60 ans, indépendamment du sexe. McDonald 
et collaborateurs (2010) ont quant à eux démontré la différence entre les garçons atteints de 
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dystrophie musculaire de Duchenne et le groupe contrôle (366 ± 83 [125-481] m vs 
621 ± 68 [479-754] m; p < 0,0001). 
 
La validité de critère prédictive du  6MWT et d’autres mesures utilisées en clinique (Fugl-
Meyer, Stroke Impact Scale, vitesse de marche, Berg)  a été examinée dans l’étude de Fulk 
et collaborateurs (2010). Le 6MWT a été identifié comme étant le meilleur prédicteur du 
niveau ambulatoire dans la communauté chez les patients ayant subi un AVC.  
La fidélité intraévaluateur se situe entre CCIs = 0,97-0,99 (excellente) (Flansbjer et al., 
2005; Fulk et Echternach, 2008; Liu et al., 2008) et entre r = 0,91-0,98 (O'Keeffe et al., 
1998; Harada et al., 1999; van Hedel et al., 2005) pour la majorité des études consultées. 
Les résultats obtenus par Kosak et collaborateurs (2005) diffèrent cependant avec une 
fidélité intraévaluateur acceptable (CCI = 0,74). Pour ce qui est du test-retest, la fidélité est 
jugée excellente une fois de plus avec des CCIs = 0,91-0,98 (Hamilton et Haennel, 2000; 
King et al., 2000; Pankoff et al., 2000; McDonald et al., 2010). 
 
La fidélité interévaluateurs a aussi été démontrée comme étant acceptable à excellente avec 
des CCIs qui varient entre 0,78-0,98 selon les études consultées (Kosak et Smith, 2005; 
Toomey et Coote, 2013) et un r = 0,970 (van Hedel et al., 2005). 
 
Concernant la sensibilité au changement, des différences significatives ont été trouvées 
entre la distance parcourue à l’admission et au congé chez 21 personnes en réadaptation 
suite à un trauma crânien (différence de distance = 60,1 m, SRM 1,103 [p < 0,001]), 
témoignant de la capacité du test à détecter des changements chez cette population 
(Mossberg et Fortini, 2012). Une méta-analyse a aussi trouvé de fortes évidences 
concernant le fait que le 6MWT est sensible au changement dans l’état clinique suivant une 
réadaptation cardiaque (Bellet et al., 2012).  
 
Des équations prédictives tenant compte de caractéristiques démographiques (sexe, âge) et 
anthropométriques (taille, poids) permettent de déterminer la valeur prédite du 6MWT pour 
des sujets sains âgés de 6 à 85 ans (Enright et Sherrill, 1998; Chetta et al., 2006; Priesnitz et 
al., 2009; Casanova et al., 2011; Dourado, 2011; Hill et al., 2011).  
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Dans l’étude de Feys et collaborateurs (2014), on a comparé la variabilité de la vitesse de 
marche obtenue lors du 10mWT, du 2MWT et du 6MWT dans une même journée. La 
variabilité s’est avérée être moins importante chez les tests les plus longs (10,1 à 28,7 % de 
variabilité au 6MWT chez des personnes atteintes de sclérose en plaques vs 22,6-43,3 % au 
10 mWT). Le test de marche de six minutes serait donc le plus approprié pour décrire la 
marche sur longue distance chez cette clientèle, et la présence d’atteintes similaires chez 
notre population (spasticité, diminution de l’endurance de marche, perturbation de 
l’équilibre) contribue à la justification du choix de ce test pour notre projet. Ce test n’a 
toutefois pas été validé auprès de la population atteinte d’ARSCS. Dans le cadre de ce 
projet, le participant était au repos (assis dans un fauteuil roulant lors du déplacement vers 
le corridor d’évaluation) pour une période variant de cinq à dix minutes avant le test. Le 
test a été réalisé une fois, dans un corridor de 30 mètres, délimité par des cônes que le 
participant devait contourner à chaque passage. L’évaluateur suivait le participant de près 
afin d’assurer sa sécurité et le participant portait une ceinture de marche. 
 
IV.5.3 Participation sociale dans les activités courantes 
 
Index de Barthel 
 
L’Index de Barthel (IB) est un questionnaire qui mesure globalement le niveau 
d’indépendance dans les activités de la vie quotidienne et les déplacements. Il a été 
introduit par Mahoney et Barthel (1965) et consiste en une version simplifiée du Maryland 
Disability Index (Mahoney et al., 1958). Développé initialement pour des clientèles 
atteintes de maladies neuromusculaires et de désordres musculo-squelettiques, l’Index de 
Barthel est souvent considéré comme la mesure étalon (gold standard) dans les études 
portant sur la validation de nouvelles échelles mesurant le fonctionnement dans les activités 
de la vie quotidienne (Quinn et al., 2011). Plusieurs versions sont maintenant disponibles. 
L’index compte dix items dans la version originale, cotés 0, 5, 10 ou 15 (pour deux items 
seulement) selon le niveau d’aide externe nécessaire à la réalisation de l’activité 
(indépendance totale (10 ou 15 pour les deux items), avec aide (5), de façon dépendante (0). 
Le score total est l’addition du score de chaque item et le total est sur 100, 100 reflétant le 
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plus haut niveau d’indépendance (McDowell, 2006). Le questionnaire peut être rempli à 
partir des informations contenues au dossier, interrogeant le sujet, ses proches, ou les 
professionnels de la santé. Certains items peuvent aussi être cotés suite à la réalisation de la 
tâche.  
 
Shah et collaborateurs (1989) ont suggéré des lignes directrices afin d’aider à 
l’interprétation des résultats, où 0-20 indique une dépendance complète, 21-60 indique une 
dépendance sévère, 61-90 une dépendance modérée, et 91-99 indique une dépendance 
légère.  
 
De nombreuses études ont été réalisées, auprès de clientèles diversifiées, afin d’évaluer les 
qualités métrologiques de l’index. Plusieurs études de fidélité ont été réalisées, mais très 
peu se sont attardées à la fidélité intraévaluateur de la version originale de l’index. Une 
étude exploratoire, réalisée auprès de sept personnes ayant subi un accident vasculaire 
cérébral (AVC), démontre une fidélité test-retest excellente avec des kappas moyens qui 
varient de 0,84-0,97 et de r = 0,95-1,0, selon la tâche (Loewen et Anderson, 1988). Pour la 
fidélité interévaluateurs,  les kappas varient de 0,47-0,99, selon les items individuels et les 
CCIs de 0,59-1,00 pour le résultat global (Hsueh et al., 2001; Duffy et al., 2013). La 
fidélité interévaluateurs serait excellente lorsque l’évaluation est réalisée en présence du 
patient (Duffy et al., 2013). Finalement, la cohérence interne est élevée, avec un α 
Cronbach  qui varie de 0,87-0,92 selon les études (Shah et al., 1989; Hsueh et al., 2001). 
 
Concernant la validité de construit convergente, d’excellentes corrélations ont été 
rapportées chez l’AVC entre l’Index de Barthel et la dimension de la mobilité physique du 
Nottingham Health Profile Subscale (r = -0,84) et la sous-échelle du fonctionnement 
physique du SF-36 (Rank correlation coefficients = 0,81) (Wilkinson et al., 1997). Des 
résultats similaires ont aussi été rapportés en comparaison avec l’échelle de Berg  (r > 0,89,  
p < 0,0001), l’Index d’activité de Frenchay (r ≥ 0,59, p < 0,0001), et le Fugl-Meyer 
Assessment Scale (sous-total moteur) (r ≥ 0,78, p < 0,0001), selon le nombre de jours post-
AVC (Hsueh et al., 2001). La validité convergente est aussi supportée par les corrélations 
avec le Stroke Rehabilitation Assessment of Movement (STREAM) (rho = 0,67, p < 0,001) 
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(Wang et al., 2002) et l’échelle Scale for the Assessment and Rating of Ataxia (SARA) 
(r = -0,63, p < 0,001) (Weyer et al., 2007). 
 
Plusieurs études rapportent un effet plafond auprès de diverses clientèles très autonomes 
dans la réalisation de leurs activités (Salbach et al., 2001; de Morton et al., 2008).  
 
Ce questionnaire est largement utilisé en recherche et en clinique avec la clientèle atteinte 
de maladies neuromusculaires, mais l’outil n’a pas été validé auprès de la population à 
l’étude. Il a été administré une fois et a été complété grâce aux réponses obtenues par 
l’entrevue directe du participant. 
 
Mesure des habitudes de vie (MHAVIE)  
 
La participation sociale des personnes atteintes d’ARSCS dans les différentes habitudes de 
vie a été évaluée en détail par la mesure des habitudes de vie (MHAVIE) et la version 3.1 
(Fougeyrollas et al., 2003) est celle qui a été utilisée dans le cadre de ce projet. Cette 
échelle a été développée par la consultation d’experts et en se basant sur le concept et la 
nomenclature des habitudes de vie du Processus de Production du Handicap (PPH) et 
rejoint aussi celle proposée dans la Classification internationale du fonctionnement, du 
handicap et de la santé (CIF) (World Health Organization, 2001), le plus récent cadre 
conceptuel de l'Organisation mondiale de la santé (Poulin et Desrosiers, 2010). La version 
abrégée utilisée dans cette étude comprend 77 items. Cette échelle comprend les douze 
catégories du PPH. Les six premières catégories réfèrent aux activités courantes tandis que 
les six autres font référence aux rôles sociaux. La MHAVIE (version abrégée) évalue les 
habitudes de vie à l’aide d’un nombre variable de questions et l’évaluation est effectuée 
selon deux sous-échelles : le niveau de difficulté de réalisation d’une part et le type d’aide 
requis d’autre part. Une échelle de réalisation à 10 niveaux (0 à 9) permet de tenir compte 
des résultats des deux sous-échelles pour chacune des habitudes de vie, ce qui permet de 
calculer un score global. Un score élevé témoigne d’une participation sociale optimale. Le 
niveau de réalisation d’une habitude de vie peut être jugé de plusieurs façons allant de 
l’incapacité à la performance habituelle. La capacité témoigne de ce que la personne peut 
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faire (sans égards à l’effort déployé) et la performance fait référence à ce qu’elle fait 
présentement. Une échelle de satisfaction est incluse dans la MHAVIE et est comptabilisée 
à part, ce qui permet d’évaluer si la personne est satisfaite ou non de la réalisation des 
habitudes de vie. Cette échelle est à cinq niveaux allant de complètement insatisfait à 
complètement satisfait. Dans l’étude actuelle, le questionnaire a été rempli par un 
intervenant afin de clarifier au besoin les concepts et ainsi minimiser le risque de 
compréhension inadéquate. L’échelle peut aussi être autoadministrée. 
 
Antérieurement, la MHAVIE a été utilisée pour dresser le profil de la situation de vie chez 
différentes populations dont les personnes ayant subi un AVC (Desrosiers et al., 2003b; Tse 
et al., 2013), les personnes âgées (Desrosiers et al., 2004a; Noreau et al., 2004; Poulin et 
Desrosiers, 2009, 2010), les personnes vivant avec des atteintes visuelles (Desrosiers et al., 
2009), celles atteintes de dystrophie musculaire (Gagnon et al., 2006, 2007) et la clientèle 
pédiatrique (Noreau et al., 2007; Sakzewski et al., 2007). 
 
La validité de construit convergente de la version 3.0 est supportée par les résultats de 
l’étude de Desrosiers et collaborateurs auprès de personnes âgées (Desrosiers et al., 2004a), 
dans laquelle des corrélations modérées entre le score total de la SMAF (Système de 
mesure de l’autonomie fonctionnelle) (Hebert et al., 1988) et celui de la MHAVIE ont été 
rapportées (r = 0,70), de même qu’entre la SMAF et le sous-score activités quotidiennes 
(r = 0,76), témoignant de la mesure d’un construit similaire. Les corrélations étaient 
modérées entre la SMAF et le sous-score des rôles sociaux (r = 0,43). Des résultats 
similaires sont rapportés dans l’étude de Desrosiers et collaborateurs (2003b), où les 
corrélations entre la version 2.1 et la SMAF varient de 0,85 à 0,89 (deux temps de mesure) 
et de 0,79 (p = 0,001) à 0,85 (p = 0,006) avec la Mesure d’indépendance fonctionnelle 
(Data Management Service of the Uniform Data System of Medical Rehabilitation and the 
Center for Functional Assessment Research, 1991). Les rôles sociaux de la MHAVIE 
étaient une fois de plus moins corrélés que le sous-score des activités quotidiennes. Ces 
résultats témoignent d’une bonne validité convergente de la MHAVIE avec les instruments 
qui mesurent des concepts similaires. La validité convergente de la version 3.1 n’a pas été 
documentée dans la littérature consultée ou auprès d’une population ARSCS. 
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La validité de construit discriminatoire a été étudiée par Desrosiers et collaborateurs 
(2004b) auprès de personnes âgées et la MHAVIE a permis de conclure que la participation 
sociale diminue avec l’avancement en âge (r = -0,53; p < 0,001). Dans une seconde étude, 
la participation sociale de personnes atteintes d’une déficience visuelle était comparée à 
celle d’un groupe sans atteinte visuelle (Desrosiers et al., 2009). Les résultats démontrent 
que la participation dans les activités quotidiennes et dans les rôles sociaux est 
significativement plus faible chez les personnes atteintes visuellement (6,8 ± 1,0 et 
5,6 ± 1,6, respectivement) comparativement au groupe contrôle (8,1 ± 0,4 et 8,3 ± 0,4) 
(p < 0,0001). Toujours dans cette étude, une différence de 0,5 entre les individus ou entre 
deux évaluations était considérée cliniquement significative. Pour la clientèle atteinte de 
maladies neuromusculaires, la MHAVIE a été utilisée avec les personnes atteintes de 
dystrophie myotonique de type 1 et a permis de démontrer que les personnes ayant le 
phénotype adulte qui présentent des atteintes plus sévères avaient des scores de 
participation sociale moins élevés que celles ayant le phénotype léger, pour 8 catégories sur 
11 (Score total : 8,5 ± 1,2 vs 9,5 ± 0,9; sous-score activités quotidiennes : 8,4 ± 1,5 vs 
9,3 ± 0,8; sous-score rôles sociaux : 8,4 ± 1,5 vs 9,4 ± 1,2, p < 0,001) (Gagnon et al., 2007). 
Concernant la fidélité de la mesure, Noreau et collaborateurs (2004) ont démontré que le 
score total de la MHAVIE (version 3.0) avait une excellente fidélité intraévaluateur 
(CCI = 0,95; IC à 95 % = 0,91-0,98) chez une population âgée présentant des limitations 
fonctionnelles. Ces résultats concernant la fidélité intraévaluateur sont appuyés par Gagnon 
et collaborateurs (2006) chez une population atteinte d’une maladie neuromusculaire  
(CCIs: 0,80-0,91 [0,61-0,97] pour le score total et les sous-scores, version 3.1).  
 
Noreau et collaborateurs (2004) ont aussi démontré que le score total de la MHAVIE 
(version 3.0) avait une excellente fidélité interévaluateurs (CCI = 0,89; IC à 
95 % = 0,80-0,93), ce qui est supporté une fois de plus par les résultats de Gagnon et 
collaborateurs (2006) (CCIs: 0,86-0,92 [0,71-0,97]) pour le score total et les sous-scores. 
Ces résultats encouragent donc l’utilisation fréquente de la MHAVIE comme mesure de la 
participation sociale en contexte de recherche, auprès d’une clientèle atteinte de maladies 
neuromusculaires. L’application de la MHAVIE est particulièrement intéressante pour 
notre population ARSCS, car elle permet de dresser un portrait clinique complet des 
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impacts de cette maladie dégénérative. Elle n’a toutefois pas été validée avec cette 
clientèle. 
 
IV.5.4 La qualité de vie reliée à la santé  
 
SF-12 version 2 
 
Le SF-12 a été développé par Ware et collaborateurs (1996). La version utilisée dans le 
cadre de ce projet est le SF-12 v2, laquelle est une version abrégée du Medical Outcomes 
Study short form (SF-36v2) (Ware et al., 2002). Il s’agit d’un questionnaire ayant comme 
objectif de quantifier la qualité de vie reliée avec la santé. Il peut être utilisé pour des larges 
enquêtes aussi bien que pour des études longitudinales dans le domaine de la santé. Le 
questionnaire peut être autoadministré ou être rempli par l’intermédiaire d’un intervieweur 
en deux ou trois minutes. Le choix de réponses s’effectue à l’aide d’une échelle ordinale 
(trois à cinq réponses possibles). Le SF-12 permet d’obtenir une mesure sommaire de 
qualité de vie mentale et sociale (MCS) et une mesure sommaire de qualité de vie physique 
(PCS), variant de 0 à 100 (pauvre à excellente) à l’aide de 12 items d’évaluation, et un 
profil de huit domaines peut être dressé soit le fonctionnement physique (deux items), le 
rôle physique (deux items), la douleur (un item), la santé générale (un item), la vitalité (un 
item), le fonctionnement social (un item), le rôle émotionnel (deux items) et la santé 
mentale (deux items). Le manuel de cotation du SF-12v2 comprend des normes selon l’âge, 
le sexe et pour plusieurs conditions de santé chroniques (Ware et al., 2002).  
 
Les qualités métrologiques du SF-12 ont été examinées auprès de plusieurs populations. 
Tout d’abord, le SF-12 a été comparé au SF-36 et la corrélation entre les deux échelles était 
de 0,94, supportant la validité de construit de la forme courte (Hurst et al., 1998). 
Concernant la validité de construit convergente, des corrélations entre plusieurs mesures de 
qualité de vie (Satisfaction with Life Scale [SWLS], Leeds MS Quality of Life Scale 
[LMSQOL]) et de qualité de vie en rapport avec la santé (Short Form 12 Health Survey 
[SF-12] et le Multiple Sclerosis Impact Scale-29 [MSIS-29]), sont en faveur d’une validité 
de construit adéquate (Learmonth et al., 2014). La validité convergente a aussi été 
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démontrée avec différents questionnaires pour les deux mesures sommaires de santé 
(physique et mentale), dont l’EuroQoL (EQ-5D) (r = 0,21-0,61, p < 0,01) (Cheak-Zamora 
et al., 2009) et le Brief Pain Inventory (BPI) (r = -0,33- -0,60, p < 0,001), selon l’item 
d’évaluation (Zelman et al., 2005).  
 
Pour ce qui est de la validité de construit discriminatoire, elle a été démontrée par une 
différence significative (p < 0,001) entre les résultats obtenus au sous-total PCS des 
individus ne présentant pas de limitation fonctionnelle et ceux rapportant des limitations 
fonctionnelles au quotidien ou dans le cadre de leur travail (Cheak-Zamora et al., 2009). 
Une différence significative (p < 0,001) est aussi présente entre les résultats obtenus aux 
deux sous-totaux selon le nombre de maladies chroniques de chaque individu. Finalement, 
une différence significative au MCS est rapportée entre les individus présentant et ne 
présentant pas d’atteintes au niveau cognitif.  
 
Quelques études de fidélité ont été réalisées avec cette version du SF-12, auprès de 
clientèles adultes américaines (Ware et al., 2002; Cheak-Zamora et al., 2009). La fidélité 
intraévaluateur démontre un CCI de 0,78 pour le sous-total PCS et le CCI est de 0,60 pour 
le sous total MCS (Cheak-Zamora et al., 2009). La cohérence interne est élevée pour les 
deux sous-totaux : MCS (Mosier alpha: 0,82), PCS (Mosier alpha: 0,88) (Cheak-Zamora et 
al., 2009). Concernant la fidélité test-retest de l’outil, les CCIs varient de 0,67 à 0,86 pour 
le sous-score mental (MCS) et de 0,74 à 0,89 pour le sous-score physique (PCS), selon les 
études consultées (Ware et al., 2002; Learmonth et al., 2014). Aucun effet plafond-plancher 
n’a été trouvé dans l’étude de Cheak-Zamora et collaborateurs (2009), dans laquelle 
l’étendue du sous-score PCS était de 7,0-76,5 et celle du MCS de 1,4-76,5. 
 
Ces résultats encouragent l’utilisation de cette forme plus courte pour l’évaluation de 
clientèles diverses. L’échelle n’a pas été validée avec notre population cible, mais elle est 
l’échelle de qualité de vie la plus utilisée dans le cadre d’essais cliniques. La version 
canadienne-française a été utilisée et elle se rapporte au vécu de la personne dans les quatre 
dernières semaines. Le questionnaire a été rempli par l’entrevue directe de la personne afin 
de s’assurer de la compréhension des questions.  
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IV.6 TAILLE DE L’ÉCHANTILLON  
 
L’estimation de la taille de l’échantillon a été effectuée en utilisant les tables d’estimation 
présentées dans l’article de Walter et collaborateurs (1998). Pour les fidélités 
intraévaluateur et interévaluateurs (technique des coefficients de corrélation intraclasse 
[CCI]), un échantillon égal ou supérieur à 39 participants permettait de rejeter l’hypothèse 
nulle (H0 : CCI = plus petit ou égal à 0,60 vs H1 : CCI > 0,60) pour tous les coefficients 
dont la valeur était supérieure à 0,60 (α = 0,05 et 1-β = 0,80), considérant les deux mesures 
(deux évaluateurs) et une étendue de CCIs de 0,60-0,80. 
 
IV.7 ANALYSES STATISTIQUES 
 
Les analyses statistiques ont été décrites brièvement à l’objectif 2, qui est de documenter 
certaines qualités métrologiques (fidélité, validité) des items de la section pyramidale du 
DSI-ARSACS chez la personne atteinte d’ataxie récessive spastique de Charlevoix-
Saguenay.  
 
Tout d’abord, le profil général de l’échantillon a été dressé à l’aide de statistiques 
descriptives. Une description sommaire des caractéristiques des personnes ayant refusé de 
participer au projet a été effectuée à l’aide des mêmes statistiques. Des statistiques 
descriptives ont aussi été effectuées pour décrire la répartition des effectifs pour chacun des 
items pyramidaux (pour l’échantillon en général puis selon les catégories), et des outils de 
mesure quantitatifs. Dépendant du type de variables, des moyennes et écarts-types ont été 
inclues, de même que des médianes, et minima/maxima (données quantitatives, selon la 
distribution des variables), ou des fréquences (données qualitatives/catégoriques). La 
présence de différences statistiquement significatives entre les variables continues a été 
évaluée à l’aide du test de la somme des rangs de Wilcoxon (ou test U de Mann-Whitney), 
et à l’aide du test exact de Fisher/khi carré (selon le n) et d’un test non paramétrique à un 
échantillon (n par test) pour les variables catégoriques. La distribution des variables 
continues a été vérifiée à l’aide du test de normalité Kolmogorov-Smirnov.  
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L’interprétation des résultats devait se baser sur la distribution des pointages pour chaque 
item. Le sous-score pyramidal devait couvrir toute la gamme des possibilités de pointage, 
sans effet plancher ou plafond, effet présent lorsqu’une proportion significative de la 
population évaluée (plus de 15%) obtient soit le résultat minimum, soit le maximum 
(McHorney et Tarlov, 1995; Everitt et Skrondal, 2010). Il ne devait pas y avoir non plus 
d’asymétrie notable dans la distribution des pointages (Cano et al., 2005). L’analyse de la 
distribution des scores et le calcul du coefficient d’asymétrie (skewness), ont servi à cet 
effet. Le test statistique utilisé pour le calcul de l’asymétrie est la mesure de Fisher. Une 
valeur de 0 est obtenue si la distribution est parfaitement normale. Toute valeur qui excède 
± 1,96 E-T de la moyenne est considérée asymétrique (Giuliano et Polanowicz, 2008), 
considérant que 95 % des valeurs d’une variable sont retrouvées à l’intérieur de cette 
étendue en présence d’une distribution normale. Des boîtes à moustaches avec percentiles 
ainsi que des histogrammes sont présentés afin de permettre l’analyse visuelle de la 
distribution du sous-total pyramidal. 
 
Validité  
 
La validité de construit discriminatoire a été évaluée à l’aide de différents tests 
statistiques. 
 
Afin d’identifier la présence de différences significatives entre les groupes (catégories 
d’âge, stades de la maladie), des analyses de variance (ANOVA ou son équivalent non 
paramétrique, le test de Kruskal-Wallis) ont été utilisées pour les variables continues, selon 
la distribution des variables. Des analyses post-hoc ont été réalisées pour déterminer où se 
trouvaient les différences. Le test de Tukey a été utilisé pour les comparaisons multiples.  
 
Le test T de Student (paramétrique) ou son équivalent non paramétrique, le test de la 
somme des rangs de Wilcoxon (ou test U de Mann-Whitney) a été utilisé pour vérifier la 
présence d’une différence entre les sexes, pour les variables continues. Le khi-carré (ou test 
exact de Fisher si n < 5) a été utilisé afin de vérifier la présence de différences 
statistiquement significatives pour les variables catégoriques en fonction des groupes. 
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Pour ce qui est de la validité de construit convergente, le coefficient de corrélation de 
Pearson ou le coefficient de Spearman, selon la distribution des variables, a servi à calculer 
les corrélations entre la section pyramidale du DSI-ARSACS et des outils connus mesurant 
les atteintes pyramidales (Spastic paraplegia rating scale (SPRS), LEMOCOT), la mobilité 
(test de marche de 6 minutes (6MWT); vitesse de marche sur dix mètres (10mWT); 
l’Échelle d’équilibre de Berg)), la participation sociale (Index de Barthel, MHAVIE) et la 
qualité de vie (SF-12v2). Des valeurs r de 0,40 à 0,80 étaient attendues (modérées à 
élevées) (Weber et Lamb, 1970; Mason et al., 1983). Chacun de ces tests n’évaluant qu’une 
partie des dimensions pouvant être touchées dans la maladie, des corrélations très élevées 
n’étaient pas attendues.  
 
Fidélité  
 
Le score global des atteintes pyramidales (sous-total) ainsi que le pointage de chaque item 
individuel de cette section a servi à déterminer la fidélité interévaluateurs et intraévaluateur. 
Le coefficient de corrélation intraclasse (ICC [3,1]) et l’intervalle de confiance à 95 % s’y 
rapportant ont été utilisés (Shrout et Fleiss, 1979) pour le sous-total, ce qui a permis de voir 
le biais systématique pouvant exister entre les deux évaluateurs. Le calcul des CCIs étant 
basé sur un modèle avec effets aléatoires (random effects), les résultats sont indépendants 
des évaluateurs et peuvent être généralisés à des évaluateurs possédant le même niveau 
d’expérience des évaluateurs impliqués dans ce projet. Des valeurs supérieures à 0,75 sont 
considérées acceptables (bonne fidélité) pour les échelles construites afin de comparer des 
groupes de patients (Nunnally et Bernstein, 1994; Portney et Watkins, 2009). Des valeurs 
inférieures à 0,75 témoignent d’une fidélité faible à modérée. 
 
Concernant les variables catégoriques (fidélité des items individuels), le kappa pondéré (κw) 
a été utilisé, et la valeur de ce dernier devait être supérieure à 0,60 afin de refléter un accord 
fort à presque parfait (Landis et Koch, 1977). Le kappa pondéré a été privilégié, car une 
différence entre deux catégories qui se suivent est moins importante et doit être pondérée de 
façon différente par rapport à une différence entre des catégories plus éloignées sur 
l’échelle de cotation. Il pénalise le désaccord en fonction de son importance. La 
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pondération quadratique a été utilisée, en raison de la différence entre chacun des niveaux 
de cotation qui n’est pas nécessairement égale et de même importance pour cette échelle.  
 
Pour ce qui est de la cohérence interne du sous-score pyramidal, lequel s’intéresse à 
l’homogénéité des items pyramidaux, l’alpha de Cronbach (α) a été calculé et ce dernier 
devait se situer entre 0,70 (acceptable) et 0,90  (excellent) (George et Mallery, 2003; 
Streiner, 2003). 
 
La cohérence interne avec les autres sous-totaux et le DSI-ARSACS a été vérifiée par 
l’équipe de développement. Ces résultats ne sont pas présentés dans ce mémoire. 
 
Toutes les analyses statistiques ont été réalisées avec le programme IBM SPSS version 20. 
Les tests étaient bilatéraux, en considérant p < 0,05 significatif. 
 
IV.8 CONSIDÉRATIONS ÉTHIQUES 
 
Le projet a été approuvé par le Comité d’éthique à la recherche du CIUSSS du Saguenay-
Lac-Saint-Jean. Toute modification au protocole accepté en septembre 2012 a nécessité un 
amendement au CER. Les lettres d’approbation et de renouvèlement du comité d’éthique 
figurent à l’annexe F.  
 
IV.8.1 Consentement 
Le premier élément qui a été considéré est le consentement libre et éclairé des participants. 
Un intervenant neutre s’assurait que le consentement était réellement libre et que le 
participant n’était pas influencé par la connaissance du milieu clinique ou des intervenants, 
étant donné que le lieu physique où se déroulait le projet, de même que l’équipe de 
professionnels qui évaluaient les participants ou dirigeaient le projet étaient les mêmes que 
lors des suivis cliniques. 
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IV.8.2 Confidentialité et sécurité des données 
Les données recueillies ont été utilisées et entreposées de façon à en assurer la 
confidentialité et la sécurité. Les dossiers ont été identifiés par un numéro de recherche et 
gardés sous clé dans un classeur. 
 
IV.8.3 Références au besoin 
Si l’évaluation démontrait un besoin de prise en charge, le participant était adressé, avec 
son accord, à l’équipe multidisciplinaire de la CMNM afin de recevoir le suivi nécessaire 
(demande de services, référence à un professionnel, etc.). 
 
IV.8.4 Inconvénients pouvant découler de la participation à l’étude 
Les participants ont été avisés des risques physiques et psychologiques pouvant découler de 
leur participation au projet (fatigue, découragement). 
 
IV.8.5 Avantages pouvant découler de la participation à l’étude 
Le participant a été avisé qu’il n’était pas certain qu’il retire des avantages de sa 
participation au projet. Il a aussi été avisé que les résultats obtenus allaient contribuer à 
l’avancement des connaissances dans le domaine de la maladie qui le touche. 
 
IV.8.6 Compensations pour les participants à l’étude 
Les participants ont reçu une somme forfaitaire de 75,00$ en compensation des frais 
encourus et des contraintes en lien avec leur participation à cette étude. Un montant 
proportionnel à celui de sa participation était versé en cas de retrait ou d’abandon du projet.  
 
 
 
 
 CHAPITRE V. RÉSULTATS 
 
La présentation des résultats suit le même modèle que le chapitre précédent. Les résultats 
des deux objectifs du projet sont présentés dans des sections distinctes. 
 
V.1 RÉSULTATS DE L’OBJECTIF 1 : 
Développer les items pyramidaux de l’échelle de gravité de l’ataxie récessive spastique de 
Charlevoix-Saguenay (ARSCS) : DSI-ARSACS 
 
V.1.1 Planification de l’échelle de gravité 
 
Les éléments suivants sont les choix effectués par l’équipe de recherche lors de l’étape de 
planification du développement de l’échelle. 
 
Population: La population visée par l’échelle de mesure est la clientèle adulte atteinte 
d’ARSCS. 
 
Objectifs: L’échelle devait être utilisée en clinique (évolution naturelle de la maladie) aussi 
bien qu’en contexte de recherche (catégorisation des patients, évaluation dans le cadre 
d’essais thérapeutiques). L’échelle devait tenir compte de la triade d’atteintes évolutives 
caractéristiques de la maladie (atteintes cérébelleuses, pyramidales, neuropathiques). Elle 
devait aussi permettre de bien définir les atteintes multisystémiques de la maladie. 
 
Critères désirables : Les critères recherchés dans cette échelle de gravité étaient les 
suivants :  
• L’échelle devait permettre l’évaluation de la clientèle ARSCS adulte, ambulante ou 
non; 
• Les caractéristiques retrouvées de façon occasionnelle ou chez une faible proportion 
de cette population devaient être regroupées et évaluées dans un autre outil 
d’évaluation (inventaire clinique) ; 
• Seules les atteintes évolutives devaient faire partie de l’échelle ; 
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• L’interférence des autres composantes de la maladie devait être limitée lors de 
l’évaluation de la composante pyramidale ; 
• Aucun équipement autre que ce l’on retrouve dans un bureau de neurologue ne devait 
être nécessaire ; 
• L’échelle devait pouvoir être utilisée par les physiothérapeutes, les médecins et les 
neurologues ; 
• Le temps d’application devait être réaliste en fonction du temps disponible en suivi 
clinique ;  
• Aucune formation exhaustive ne devait être nécessaire pour l’administration des 
items individuels étant donné que le choix des items est inspiré du suivi régulier, qui 
comprend des méthodes d’évaluation connues et régulièrement utilisées. La 
formation pour l’utilisation de l’échelle elle-même pouvait être nécessaire et un guide 
d’application a été élaboré à cet effet (standardisation des consignes, du 
positionnement, cotation) ; 
• Des items en provenance d’échelles existantes et utilisées en clinique devaient être 
privilégiés.  
 
Recension des écrits sur les atteintes retrouvées chez l’ataxie récessive spastique de 
Charlevoix-Saguenay 
 
La dernière étape de la planification de l’échelle est la recension des écrits. 
 
Pour la recension des écrits portant sur le portrait clinique de maladie, 120 articles ont été 
obtenus et la lecture des résumés et/ou articles a permis de trouver 103 articles qui ont été 
analysés. Des chapitres de livres et d’ouvrages de référence sur la maladie ont aussi été 
consultés afin de bonifier cette recension. L’échelle doit mesurer les différents aspects de la 
maladie, décrits dans le modèle proposé par les experts du domaine, et comportant trois 
dimensions principales, soit les atteintes pyramidales, les atteintes cérébelleuses, et les 
atteintes neuropathiques. Il s’agit d’une échelle multidimensionnelle.  
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Figure 6 Représentation des atteintes dans l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-
Saguenay (Bouchard et al., 2000) 
 
 
Afin de préciser quelles sont plus spécifiquement les atteintes pyramidales retrouvées chez 
cette maladie, une nouvelle recension a permis de trouver 16 articles et la lecture des 
résumés et/ou des articles a permis de retenir sept articles qui ont été analysés. Des 
chapitres de livres et d’ouvrages de référence (atteintes pyramidales) ont aussi été consultés 
afin de bonifier cette recension. Le nombre d’articles restreint correspond à ce qui est 
retrouvé en contexte de maladie rare.  
 
Suite à la recension, un tableau a été construit afin de relever toutes les atteintes 
pyramidales rapportées dans la littérature pour la clientèle ARSCS. Le contenu du tableau a 
été validé auprès des experts du milieu clinique (deux neurologues, un neurogénéticien, une 
ergothérapeute, deux physiothérapeutes), qui devaient consulter la liste des atteintes 
pyramidales, et le contenu a été bonifié à partir de l’expérience clinique de ces 
professionnels. Les experts ont aussi exprimé leurs suggestions sur la meilleure façon 
d’évaluer les différentes atteintes, en se basant sur leur expérience. Le Québec compte trois 
spécialistes de l’ARSCS, soit Dr Jean Mathieu (Saguenay-Lac-St-Jean), Dr Jean-Pierre 
Bouchard (Charlevoix et Québec), Dr Bernard Brais (Montréal). Ces spécialistes ont tous 
été consultés à cette étape de planification. 
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Le DSI-ARSACS tient compte des atteintes majeures retrouvées chez la majorité des 
personnes atteintes. Le tableau suivant (tableau 3) recense les atteintes documentées chez 
cette population, regroupées en fonction de la composante majeure qui en est responsable.  
 
Tableau 3 : Atteintes documentées dans l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-
Saguenay, classées par composante majeure  
Atteintes documentées dans l’ARSCS 
Signes et 
symptômes 
Atteintes 
pyramidales 
Atteintes 
cérébelleuses 
Atteintes 
neuropathiques Autres 
Spasticité MI     
Déficit moteur : 
Co-contractions 
Schèmes de 
mouvements 
Parésie 
    
Babinski**     
Spasmes*     
Réflexes 
ostéotendineux 
vifs** 
    
Contractures et 
rétractions 
    
Clonus**     
Incontinence 
urinaire 
    
Incoordination 
membres 
    
Ataxie marche     
Dysarthrie     
Dysphagie     
Nystagmus     
Saccades 
oculaires 
    
Réflexe 
achilléen aboli 
    
Amyotrophie 
distale 
    
Pieds creux     
Déformations 
orteils 
    
Sens vibratoire 
diminué 
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Tableau 3 : Atteintes documentées dans l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-
Saguenay, classées par composante majeure (suite) 
Atteintes documentées dans l’ARSCS 
Signes et 
symptômes 
Atteintes 
pyramidales 
Atteintes 
cérébelleuses 
Atteintes 
neuropathiques Autres 
Épilepsie     
Surdité     
Choréathétose 
paroxystique 
kinésigénique* 
    
Douleur MI     
Troubles 
cognitifs 
    
* Atteintes identifiées par les experts, absentes de la recension des écrits à ce sujet 
**Atteintes pyramidales non évolutives durant tout le cours de la maladie, donc non retenues pour l’échelle de 
gravité, section pyramidale 
 
Références: (Bouchard et al., 1978, 1979; Richards et al., 1980; Bouchard, 1991; Richter et 
al., 1993; Bouchard et al., 1998; Bouchard et Langlois, 1999; Mathieu et al., 2003; 
Breckpot et al., 2008; Terracciano et al., 2009; Duquette et al., 2013). 
 
V.1.2 Construction des items de l’échelle de gravité  
 
Source des items  
 
Après avoir consulté différentes échelles développées pour d’autres formes d’ataxie ou 
pour des maladies présentant des atteintes similaires, une grille a été construite et a été 
validée par l’équipe de développement afin d’extraire les items pertinents se rapportant à 
l’évaluation des atteintes pyramidales identifiées chez notre clientèle. Cette étape a permis 
d’identifier les différentes atteintes pyramidales mesurées dans les échelles consultées et les 
moyens d’évaluation privilégiés, ce qui a permis de juger de la pertinence et de la faisabilité 
chez notre clientèle. Le tableau qui suit représente les échelles consultées qui mesurent les 
différentes atteintes pyramidales (évolutives) et le système de cotation privilégié 
(Tableau 4). Ces échelles ne sont pas présentées de façon exhaustive dans ce tableau, mais 
la plupart d’entre elles peuvent être consultées dans l’article de Saute et collaborateurs 
(2011). 
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Tableau 4 : Échelles de mesure des ataxies avec atteintes pyramidales et échelle de 
gravité des atteintes pyramidales*  
 
Échelles existantes 
FARS 
 
Total  /117  
(examen neuro) 
Total  /36 (AVQ)  
Total  /6  
(stade de l’ataxie) 
INAS 
 
Total  /16 
 
NESSCA 
 
Total  /40 
 
UMSARS 
 
Total I  /48 (AVQ, 
histoire) 
Total II   /56 
(examen moteur) 
Total III (système 
autonome) 
Total IV  /5 (échelle 
d’incapacité)
 
SPRS 
 
Total  /52
 
ACRS 
 
Total  /138 
To
nu
s m
us
cu
la
ir
e 
N/E Section 
symptômes 
moteurs, item 
Spasticité :  
 
Marche, MS, 
MI 
 
Échelle : 
aucune, L, M, S, 
NA 
____________ 
 
Section 
symptômes 
moteurs, item 
Rigidité 
 
Axiale, MS, MI 
 
Échelle : 
aucune, L, M, S, 
NA 
____________ 
 
Section 
symptômes 
moteurs, item 
Dystonie 
  
Visage et 
langue, cou, 
tronc, MS, MI 
 
Échelle : 
aucune, L, M, S, 
NA 
 
Item 
Pyramidal 
 
Échelle de 0 
(pas de signes 
pyramidaux) à 
4 (4-5 signes 
pyramidaux) 
 
Tonus 
musculaire : 
spasticité 
oui/non 
___________ 
 
Item Rigidité : 
0 (absente) - 2 
(importante, 
limite le 
mouvement 
passif) 
___________ 
 
Item 
Dystonie : 
0 (absente) - 3 
(constante) 
Partie II, item 
Augmentation 
de tonus 
 
Échelle de 0 
(pas 
d’augmentation) 
à 4 (sévère, 
ROM difficile à 
atteindre) 
 
Cotation au 
mouvement 
passif des 
articulations 
principales en 
position assise. 
 
Coter le 
membre le plus 
atteint  
 
Item Spasticité : 
adducteurs de 
hanche, 
fléchisseurs de 
genou. 
 
Échelle 
d’Ashworth (0-
4), coter le 
membre le plus 
atteint.  
 
Section C,  
item Tonus  
 
MS D/G 
MI D/G  
 
Échelle de 3- 
(absence) à 3+ 
(clonus) 
 
déviation de la 
norme (L/M/S) 
 
 
 
 
 
A
tt
ei
nt
es
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Tableau 4 : Échelles de mesure des ataxies avec atteintes pyramidales et échelle de 
gravité des atteintes pyramidales* (suite) 
A
 
Échelles existantes 
FARS 
 
 
INAS 
 
 
NESSCA 
 
 
UMSARS 
 
 
SPRS 
 
 
ACRS 
 
 
R
ét
ra
ct
io
n 
N/E N/E N/E 
 
N/E Item 
Contractures 
des membres 
inférieurs :  
extension et 
abduction de 
hanche; 
extension du 
genou; 
flexion dorsale  
et pronation de 
la cheville.) 
 
Échelle 0 (pas 
de contracture) 
à 4 (contractures 
fixes, > 2 
articulations) 
 
N/E 
Fo
rc
e 
m
us
cu
la
ir
e 
Section III-D 
(système 
nerveux 
périphérique), 
item Faiblesse 
musculaire 
 
MS : 
deltoïdes, 
interosseux 
MI : iliopsoas, 
tibial antérieur 
 
Échelle de 0 
(normal) à 5 
(paralysie) 
(MRC) 
 
Coter le 
membre le 
plus atteint 
Section 
symptômes 
moteurs, item 
Parésie : 
 
Visage et 
langue, MS et 
MI (proximal et 
distal) 
 
Échelle : 
aucune, L, M, S, 
NA 
Item 
Pyramidal  
 
Force 
musculaire : 
Extension des 
MS et 
Test de 
Mingazzini 
(atteinte 
discrète) 
 
Parésie 
oui/non 
 
N/E Item Faiblesse :  
abducteurs de 
hanche et 
fléchisseurs 
dorsaux. 
 
Échelle MRC de 
0 (pas de 
faiblesse) à 4 
(plégie) 
 
MS : N/E 
 
Section F, item 
Force 
musculaire  
 
MS D/G et MI 
D/G, en général 
 
Échelle de 1 
(faiblesse à 
l’évaluation) à 3 
(paralysie) 
 
Fo
nc
tio
n 
vé
si
ca
le
 Section II 
AVQ, item 
Fonction 
vésicale 
 
Échelle de 0 
(normal) à 4 
(cathéter) 
Section II, item 
Dysfonction 
urinaire 
 
Échelle : 
aucune, L, M, 
S/cathéter, NA 
 
Item Fonction 
des 
sphincters : 
 
Échelle de 0 
(normale) à 2 
(incontinence) 
Partie I, item 
Fonction 
urinaire 
 
Échelle de 0 
(normal) à 4 
(cathéter)  
 
Item Fonction 
urinaire et 
intestinale. 
 
Échelle de 0 
(normal) à 4 
(cathéter, 
protection 
permanente) 
N/E 
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Tableau 4 : Échelles de mesure des ataxies avec atteintes pyramidales et échelle de 
gravité des atteintes pyramidales* (suite) 
 
Échelles existantes 
FARS 
 
 
INAS 
 
 
NESSCA 
 
 
UMSARS 
 
 
SPRS 
 
 
ACRS 
 
 
Sp
as
m
es
 
N/E Section 
symptômes 
moteurs, items 
Fasciculations 
et 
Myoclonie 
 
Visage, langue, 
MS et MI (et 
tronc pour 
myoclonie) 
 
Échelle : 
aucune, L, M, S, 
NA 
 
Item 
Crampes : 0 
(absent) - 1 
(présent) 
 
Item 
Fasciculation: 
0 (absent) - 2 
(diffus) 
N/E N/E Section E, item 
Fasciculations et 
item 
Myoclonie 
 
Échelle de 1 
(rare) à 3 
(continu ou 
généralisé) 
 
*Références : 
FARS : Friedreich’s Ataxia Rating Scale (Subramony et al., 2005)   
INAS :  Inventory of Non-ataxia Symptoms (Schmitz-Hubsch et al., 2008) 
NESSCA : Neurological Examination Score for the Assessment of Spinocerebellar 
Ataxia (Kieling et al., 2008) 
UMSARS :  Unified Multiple System Atrophy Rating Scale(Wenning et al., 2004) 
SPRS :  Spastic Paraplegia rating Scale (Schule et al., 2006) 
ACRS :  Ataxia Clinical Rating Scale (Pourcher et Barbeau, 1980) 
 
 
Le tableau 5 présente le résultat de la recension des échelles mesurant les différentes 
atteintes pyramidales (première ligne du tableau) et les critères influençant les choix des 
items et moyens d’évaluation pour l’échelle de gravité de l’ARSCS. Chacun des items à 
évaluer dans l’échelle de gravité se retrouve dans la première colonne. En rouge, ce sont 
des items qui ne sont pas évalués dans les échelles existantes, en jaune des items qui 
doivent être modifiés par l’équipe de développement et en vert, des items qui peuvent être 
gardés tels qu’ils sont pour les besoins de l’échelle de gravité. Aucun item n’est identifié en 
vert dans ce tableau, témoignant de la nécessité pour l’équipe de développement de 
modifier des items existants ou de formuler de nouveaux items. 
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Tableau 5 : Échelles de mesure des atteintes pyramidales, avec justification des 
critères de choix pour la clientèle ARSCS 
 Échelles existantes 
 
Atteintes FARS INAS NESSCA UMSARS SPRS ACRS 
Tonus 
      
Notre besoin : Choix des groupes musculaires selon la connaissance du portrait clinique, 
évaluation en position assise pour éviter l’augmentation du tonus lors des changements de 
position, nécessite échelle fidèle et valide. 
Objectivation de la spasticité des fléchisseurs plantaires ardue en raison des rétractions qui 
limitent le ROM.  
Rétraction  
    
  
   
Notre besoin : Nécessite autre moyen d’évaluer l’impact de la spasticité à la cheville. 
 
Force 
musculaire
MI/MS 
       
Notre besoin : Force musculaire proximale seulement, car faiblesse distale influencée par 
neuropathie. En dehors des schèmes spastiques aux hanches. Évaluation des deux groupes 
possiblement atteints au genou. 
 
Fonction 
vésicale 
       
Notre besoin : Vessie spastique dans la maladie, pouvant occasionner problème 
d’incontinence urinaire. Échelle existante. 
 
Spasmes 
     
 
 
Notre besoin : Conséquence de l’atteinte pyramidale. Impact  au niveau du confort et de 
l’autonomie personnelle. Échelle existante. 
Légende :  
 Atteinte non évaluée   Atteinte évaluée nécessitant adaptation   Atteinte évaluée, adéquate 
 
 
Sélection des items   
 
Certains items de l’échelle de gravité proviennent entièrement d’une échelle existante, 
d’autres en sont inspirés, mais ont dû être modifiés afin de répondre à nos besoins et 
finalement de nouveaux items ont été formulés par l’équipe de développement afin de 
permettre l’évaluation globale des atteintes pyramidales chez l’ARSCS. Des outils 
cliniques spécifiques ont été ajoutés à la recension effectuée (ex. échelle de Penn) lorsque 
les échelles consultées ne permettaient pas d’évaluer de façon adéquate une atteinte. 
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Les items ont été choisis afin d’éviter la redondance, qui augmente la durée de passation de 
l’échelle et la fatigue des patients, mais en assurant une couverture adéquate des différentes 
atteintes de la maladie. Les choix ont été réfléchis afin d’éviter l’effet plancher/plafond, car 
cette échelle devait être utilisée pour l’évaluation de toute la clientèle adulte, ambulante ou 
non. Finalement, plusieurs phases de prétest de l’échelle ont été réalisées en 2012-2013 
auprès de la clientèle cible, lors des évaluations par des résidents en neurologie ou 
neurologues, afin de s’assurer de la pertinence des choix effectués et du respect des critères 
déterminés préalablement. Des modifications ont été apportées à la suite de ces rencontres, 
afin de clarifier les éléments problématiques (items, cotation, consignes, positionnement, 
etc.).  
 
Le tableau suivant regroupe chacune des fonctions pyramidales, l’origine de l’item ou de 
l’échelle d’évaluation, ainsi qu’un sommaire des modifications qui ont dû être apportées 
par l’équipe de développement. Une présentation détaillée de la construction de chacun des 
items suit. 
 
Tableau 6 : Construction des items, avec provenance de chacun et modifications 
apportées 
Fonctions 
pyramidales Mesure 
Origine Modifications 
apportées Échelle Commentaires Littérature Experts 
Babinski Non      Non évolutif 
ROT Non     Non évolutif  
Clonus Non     Non évolutif 
Contractures 
et rétractions 
Goniométrie 
flexion 
dorsale 
cheville 
 X 
Choix du 
mouvement 
Classification 
0-3 
Ordinale   
Spasticité MAS 
(Bohannon et 
Smith, 1987) 
X  
Position assise 
Choix des 
muscles 
Ordinale  
Spasmes Penn (Penn, 
1988) X  
Modification 
cote 1 (retrait 
de « passive ») 
Ordinale  
Déficit 
moteur:  
 
Parésie MRC 
(Medical 
Research 
Council of 
the United 
Kingdom, 
1978) 
X  
Position assise 
Choix des 
muscles 
proximaux 
Regroupement 
des cotes 
Ordinale Muscles 
distaux= 
neuropathie 
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Tableau 6: Construction des items, avec provenance de chacun et modifications 
apportées (suite) 
Fonctions 
pyramidales Mesure 
Origine Modifications 
apportées Échelle Commentaires Littérature Experts 
Déficit 
moteur: 
 
Co-
contractions 
Non     Seulement noté 
(bilan 
musculaire) 
Schèmes de 
mouvements 
Non     Seulement noté 
(bilan 
musculaire) 
Fonction 
vésicale 
SPRS 
(Schule et al., 
2006) 
X 
 Incontinence 
occasionnelle 
Pollakiurie et 
nycturie 
Traitement 
Retrait 
fonction 
intestinale 
Ordinale  
 
 
Échelle de cotation et consignes au participant 
Les cotes sont mutuellement exclusives afin que l’atteinte du participant ne puisse se 
retrouver entre deux niveaux de cotation. Le langage utilisé pour l’échelle de cotation est 
adapté à la scolarité des utilisateurs de l’échelle (neurologues, physiothérapeutes) et des 
définitions sont données pour certains aspects rencontrés de façon occasionnelle en clinique 
(item fonction vésicale). En ce qui concerne les consignes au participant, lesquelles sont 
décrites de façon détaillée dans le guide d’application de l’échelle, elles sont formulées de 
façon à assurer la compréhension d’un participant ayant le niveau éducationnel d’une 
personne de 12 ans (Streiner et Norman, 2008). L’échelle de cotation a été réfléchie de 
façon à être la plus courte possible, sans toutefois compromettre la compréhension des 
différents niveaux d’atteinte. 
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Construction des items pyramidaux 
La section suivante décrit la construction de chacun des items pyramidaux de l’échelle de 
gravité. 
 
Mesure de la spasticité  
Il existe plusieurs outils de mesure permettant d’objectiver la spasticité ou ses 
répercussions, mais l’absence de définition précise de la spasticité compromet 
l’identification d’outils d’évaluation valides et fidèles. Parmi les méthodes d’évaluation, 
certaines sont complexes ou demandent un équipement particulier (électromyographie 
agonistes/antagonistes, imagerie médicale, mesures angle/torque à l’électrogoniométrie, 
électrophysiologie), ce qui ne correspond pas aux besoins de ce projet. Du côté des tests 
cliniques, plusieurs tests sont utilisés dans des contextes de recherche ou de pratique 
clinique. Le Tone Assessment Scale (TAS) (Gregson et al., 1999), l’échelle de Tardieu 
(Tardieu et al., 1954; Pierrot-Deseilligny et Held, 1969) et les différentes versions de 
l’échelle d’Ashworth (Ashworth, 1964; Bohannon et Smith, 1987; Ansari et al., 2006) font 
partie de cette catégorie. Ces échelles de mesure correspondent davantage à ce qui est 
recherché pour l’item « spasticité » de l’échelle de gravité de l’ARSCS. La principale limite 
de ces outils est qu’ils demeurent tous dépendants de l’impression de l’évaluateur sur la 
spasticité lors du mouvement passif seulement. Aucun test ne comble tous les besoins des 
chercheurs ni ne reflète parfaitement et objectivement la condition réelle du patient. Le 
choix doit donc être fait en prenant en considération les qualités psychométriques et la 
faisabilité du test. L’équipe de développement a choisi l’échelle d’Ashworth modifiée 
(Bohannon et Smith, 1987) pour évaluer la spasticité dans le cadre de ce projet. Le sujet est 
couché sur un lit, en position de repos et un mouvement passif est réalisé par l’évaluateur. 
Ce dernier utilise les cotes de 0 (tonus normal) à 4 (membre rigide) pour quantifier la 
résistance musculaire rencontrée durant le mouvement passif (Brashear et al., 2002). La 
version utilisée comprend un niveau de mesure supplémentaire (1+). Blackburn et 
collaborateurs (2002) ont suggéré un positionnement pour l’évaluation des membres 
inférieurs, ce qui a servi de base pour l’évaluation de notre clientèle. La sensibilité du 
Modified Ashworth Scale (MAS) serait supérieure à celle de l’échelle d’origine (Brashear et 
al., 2002), mais sa fidélité intraévaluateur et interévaluateurs varie entre les études et 
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semble dépendante du muscle testé. En général, l’évaluation du coude et du poignet 
(Brashear et al., 2002) serait plus fidèle que celle du genou et des fléchisseurs plantaires 
(Blackburn et al., 2002; Platz et al., 2005). L’expérience des professionnels semble aussi 
augmenter la fidélité (Brashear et al., 2002).  
 
Le MAS est une échelle facile à réaliser, mais présente plusieurs faiblesses en plus des 
divergences d’opinion quant à sa fidélité. Parmi ces limites, on retrouve le manque de 
standardisation/protocole pour ce qui est de la vitesse et de l’angle d’évaluation (Pandyan et 
al., 1999), du positionnement, de la performance à réaliser et de la cotation (Burridge et al., 
2005), l’impossibilité de contrôler la vitesse lors de l’exécution du test (Pandyan et al., 
2004), l’incapacité à distinguer la contribution des tissus mous et neural (Sheean et 
McGuire, 2009) parmi les composantes neuromusculaires de la spasticité.  
 
L’utilisation du MAS (Bohannon et Smith, 1987) a été privilégiée dans ce protocole, car il 
n’existe pas de mesure étalon pour l’objectivation de la spasticité en clinique et le MAS est 
la mesure de tonus la plus souvent utilisée dans ce contexte (van Wijck et al., 2001; 
Pandyan et al., 2004) malgré les divergences au niveau des qualités métrologiques. 
 
Afin de répondre aux critères fixés en début de projet et aux besoins des cliniciens et sujets, 
le tonus musculaire est évalué en position assise au fauteuil roulant ou sur la chaise 
d’examen pour les marcheurs. L’évaluation concerne les muscles les plus touchés par la 
maladie et susceptibles d’entraîner des limitations fonctionnelles, soit les adducteurs des 
hanches, les extenseurs du genou et les fléchisseurs du genou. Seuls les muscles proximaux 
sont évalués, car le tonus des muscles distaux peut aussi être influencé par l’atteinte 
neuropathique (augmentation de la raideur due aux propriétés non neurales). Le tonus des 
fléchisseurs plantaires est un élément qui doit être considéré en évaluation, mais comme les 
rétractions peuvent être importantes à ces muscles, l’évaluation du tonus aurait été difficile 
par la faible amplitude disponible, c’est pourquoi nous avons préféré quantifier l’amplitude 
articulaire en degrés, ce qui nous permettra un meilleur suivi de l’évolution de la condition. 
La cotation s’effectue à l’aide de l’échelle d’Ashworth modifiée (MAS), selon une échelle 
ordinale de 0 à 4.  
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Item Cotation Pointage 
Tonus 
musculaire 
 
(Ashworth 
modifiée) 
0. Normal (0) 
1. Discrète augmentation manifestée par un 
ressaut et un relâchement ou par ↑ minimale 
à la fin ou au début de l’amplitude de 
mouvement  (1) 
2. Discrète augmentation manifestée par un 
ressaut suivi d'une augmentation minimale 
sur moins de la moitié de l’amplitude de 
mouvement (1+) 
3. Augmentation plus marquée sur plus de la 
moitié de l'amplitude de mouvement, mais la 
partie affectée est facilement mobilisée. (2)    
4. Augmentation importante rendant la 
mobilisation passive difficile. (3) 
5. Le membre est fixé en extension ou en 
flexion. (4) 
Adducteurs de 
hanche 
Droit 
 
Gauche 
 /5 
  
/5 
 
Fléchisseurs du 
genou 
Droit 
 
Gauche 
/5 
 
/5 
 
Extenseurs du 
genou 
Droit 
 
Gauche 
/5 
 
/5 
 
 
 Moyenne                 /5 
 
 
 
 
 
 
Les items 7 et 8 du SPRS (Schule et al., 2006) ont servi de base à cet item. Les 
modifications suivantes ont été apportées :  
• Ajout de la cote 1+ (MAS) à l’échelle de cotation d’Ashworth utilisée dans le SPRS, 
donc échelle de cotation à 6 niveaux (0-5) ; 
• Ajout des extenseurs des genoux au choix de muscles à évaluer ;  
• Choix d’évaluer les deux membres inférieurs ;  
• Pondération différente (total) en raison de ces choix.  
 
Un prétest avec la clientèle ARSCS a permis de vérifier la fidélité de la cotation entre les 
deux évaluateurs et de standardiser l’évaluation, afin de réduire les changements de 
position au minimum et d’évaluer la majorité des items en position assise. Ce 
positionnement a permis d’optimiser le temps d’évaluation et de réduire la fatigue et les 
variations de tonus chez le participant. Il a été aussi choisi en fonction des contraintes liées 
à la consultation en neurologie qui ne permet pas souvent un transfert du patient vers un lit 
d’examen propice à l’évaluation de la spasticité. La position d’évaluation est décrite dans le 
guide d’application présenté à l’annexe C, dans lequel est retrouvée la description de l’item, 
l’échelle de cotation, le positionnement, les consignes au participant, et le nombre de 
mobilisations à réaliser. 
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Mesure des spasmes   
Les spasmes sont un autre signe clinique fréquemment observé chez la clientèle ARSCS, 
selon les cliniciens consultés. L’échelle de la fréquence des spasmes de Penn (1988) 
correspond à l’élément de base de notre item. L’échelle originale a été développée par Penn 
afin d’objectiver l’efficacité du baclofen chez les personnes atteintes de sclérose en plaques 
et les blessés médullaires. Il s’agit d’une échelle ordinale à cinq niveaux (score de 0 à 4). 
Dans une revue sur les échelles de mesure de la spasticité utilisées avec les blessés 
médullaires (Priebe et al., 1996), les auteurs ont conclu qu’il n’y a qu’une faible corrélation 
avec l’échelle de Penn et les autres mesures cliniques de spasticité (AS, SCAT) et que la 
corrélation avec l’examen clinique est modérée. La sensibilité de l’échelle semble varier 
selon les populations, mais les changements objectivés avec l’échelle de spasme vont dans 
le même sens que l’échelle d’Ashworth (Aydin et al., 2005; Boviatsis et al., 2005) et à ce 
jour, il n’existe pas d’étude sur sa fidélité. Il demeure néanmoins que c’est un moyen 
simple et rapide d’objectiver la présence des spasmes, de même que la spontanéité et la 
fréquence de ces derniers. Étant donné que la problématique des spasmes est très variable 
dans notre population, l’information recueillie par cette échelle est suffisante. L’échelle 
d’origine a été utilisée, selon la traduction de Cofemer (Pélissier et al., 2009) et des 
ajustements ont été faits pour notre clientèle. 
 
Item Cotation Pointage  
Échelle de 
spasme 
0. Absence de spasme 
1. Absence de spasme spontané; spasmes induits par stimulation, 
mobilisation 
2. Spasmes spontanés occasionnels 
3. Nombre de spasmes spontanés compris entre 1 et 10 par heure 
4. Plus de 10 spasmes spontanés par heure 
  
 
 
 
 
 
 
/4 
  
 
Les changements sont les suivants :  
• Retrait de mobilisation « passive » à la cote 1, car des spasmes peuvent survenir 
suite aux mouvements actifs des membres ou lors des changements de position chez 
notre clientèle. 
 
L’item d’évaluation est décrit dans le guide d’application présenté à l’annexe C. 
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Mesure des rétractions   
Les rétractions peuvent être des conséquences de la faiblesse musculaire et de la 
neuropathie distale, mais surtout de l’atteinte spastique chez ARSCS, en lien avec le 
raccourcissement des structures maintenues en position raccourcie suite à la présence de 
spasticité. Un bilan articulaire objectivé à l’aide d’appareils de mesure fidèles permet de 
suivre l’évolution de l’atteinte. Les fléchisseurs plantaires (rétractions des tendons 
d’Achille) sont particulièrement touchés dans l’ARSCS, en lien avec la spasticité et la 
démarche sur la pointe des pieds. Ces rétractions se présentent rapidement chez notre 
clientèle et jouent un rôle majeur dans le maintien des déplacements à la marche et de 
l’autonomie aux transferts. Le participant était assis sur une chaise avec dossier et son 
genou était étendu, afin de positionner les muscles biarticulaires (gastrocnémien) de la 
cheville en position d’élongation et de bien quantifier les rétractions. L’évaluateur devait 
mobiliser passivement la cheville en flexion dorsale en déployant un niveau de force 
maximal, tout en respectant le niveau de douleur ressenti par la personne, sans induire de 
spasmes. L’utilisation d’un goniomètre à branches (Baseline, 180 degrés, 8 po) a été 
privilégiée pour la mesure de l’angle de flexion dorsale de la cheville et une classification 
selon une échelle de 0 (amplitude normale) à 3 (arthrodèse, amplitude articulaire très 
réduite) a été effectuée. Le goniomètre comprend deux branches : l’une, sur laquelle sont 
inscrits les degrés d’angle, se positionne sur le segment fixe, l’autre se positionne sur le 
segment mobile. La mesure est effectuée en positionnant le goniomètre sur des repères 
osseux standardisés. Le centre du goniomètre est placé sur la projection du centre 
articulaire  de la cheville au niveau de la peau (centre de la malléole externe), la branche 
fixe vers un repère osseux du segment proximal (tête de la fibula) et la branche mobile vers 
un repère osseux du segment distal (Royer et Cecconello, 2004) (tête du 5e métatarsien). La 
valeur est indiquée par le chiffre qui est aligné avec l’extrémité de la branche au niveau du 
cadran. La marge d’erreur des mesures est d’environ ± 5 degrés (Boone et al., 1978; Royer 
et Cecconello, 2004). La position d’évaluation est décrite dans le guide de passation 
présenté à l’annexe C. 
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Item Cotation                                  Pointage 
Rétraction 
des tendons 
d’Achille 
0. Amplitude de la dorsiflexion passive ≥ 15 à 20  
1. Amplitude de la dorsiflexion passive 5 à 14º 
2. Amplitude de la dorsiflexion passive - 5 à 4º 
3. Amplitude de la dorsiflexion passive < - 5º 
ou chirurgie d'allongement de tendon ou 
arthrodèse de la cheville 
Amplitude 
   Droit =  
   Gauche =  
 
Cote  
 Droit             /3 
    Gauche         /3 
  Moyenne     /3 
 
Mesure du déficit moteur : faiblesse/parésie  
L’état de la force musculaire proximale est un signe important de l’atteinte pyramidale. 
Chez l’ARSCS, il est toutefois difficile d’objectiver la faiblesse musculaire en raison de la 
spasticité qui camoufle souvent cette faiblesse sous-jacente. L’utilisation d’outils de mesure 
précis, sensibles et ayant démontré leur fiabilité est préconisée, même si le recours a une 
mesure objective n’assure pas la mesure exacte de la propriété (force) que l’on souhaite 
objectiver, différents facteurs pouvant influencer la mesure (Hogrel et al., 2006). Un bilan 
musculaire quantifié à l’aide d’appareils de mesure fidèles et selon des standards de 
positionnement bien établis (Hogrel et al., 2006) est idéal (Hebert et al., 2010). Dans la 
pratique clinique, il est cependant d’usage de réaliser un bilan musculaire manuel. Cette 
méthode est rapide et simple à exécuter. La standardisation des positions n’est cependant 
pas uniforme selon les évaluateurs et la cotation varie aussi selon la personne qui évalue et 
la personne évaluée (force, état émotionnel, etc.), limitant ainsi la reproductibilité des 
mesures. Il existe différentes techniques d’évaluation de la force par testing manuel : 
Kendall et MacCreary (1983); Daniels et Worthingham (1986); MRC (1978). Le MRC 
modifié a été choisi pour la cotation, selon une échelle de 0 (plégie) à 5 (force normale), car 
cet outil est le plus utilisé en milieu clinique et fait partie de la pratique courante autant en 
neurologie qu’en physiothérapie. Les grades de 0, 1 et 2 sont testés sans gravité et les autres 
grades prennent normalement en compte l’arc de mouvement effectué contre la gravité et le 
niveau de résistance que l’évaluateur doit déployer afin de s’opposer à la force de la 
personne évaluée. Le positionnement des groupes musculaires a été effectué selon la 
méthode développée par Daniels et Worthingham lorsque possible, mais aussi en tentant de 
limiter les changements de position au minimum et d’évaluer tout ce qui pouvait l’être en 
position assise. Cette particularité a fait en sorte que l’attribution de cotes supérieures à 2/5 
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au MRC devenait impossible pour l’évaluation de certains groupes musculaires (abducteurs 
de hanche), lesquels devaient être évalués en décubitus latéral afin de considérer l’arc de 
mouvement antigravitaire. Le MRC modifié a tout de même été utilisé dans le cas présent, 
en considérant que les cotes ont été attribuées seulement en fonction du niveau de 
résistance déployé par l’évaluateur afin d’opposer la force de la personne évaluée. 
 
L’évaluation de la force musculaire par bilan manuel n’a pas été validée auprès de notre 
population, mais auprès d’autres maladies neuromusculaires, dont la dystrophie musculaire 
de Duchenne (DMD), la dystrophie des ceintures et le syndrome de Guillain-Barré. Dans 
son étude pour évaluer la fidélité intraévaluateur du MRC, Florence et collaborateurs 
(1992) ont trouvé que l’outil était fidèle chez la population DMD (CCI = 0,99 pour la force 
globale), que l’évaluation des muscles proximaux était plus fidèle que les distaux 
(CCI = 0,71-0,81 cheville; CCI = 0,79-0,93 genou; CCI = 0,88-0,90 hanche) et que les 
extrémités des membres inférieurs (kappa : 0,71-0,93) étaient évaluées de façon plus fidèle 
que celles des membres supérieurs (kappa : 0,65-0,89). L’échelle modifiée du MRC à dix 
niveaux de cotation (0, 1, 2, 3-, 3, 3+, 4-, 4, 4+, 5) a été utilisée, avec un regroupement des 
cotes à six catégories, ce qui devrait permettre aux évaluateurs de différencier différents 
niveaux de faiblesse avec davantage de précision et d’exactitude. Cela positionne la 
cotation choisie entre le MRC modifié et les recommandations de Vanhoutte (2012) avec 
une échelle à quatre catégories de réponses (0 : paralysie; 1 : faiblesse sévère; 2 : faiblesse 
légère; 3 : force normale).  
 
Les muscles les plus touchés par la maladie et ayant un impact fonctionnel important soit 
les abducteurs et les fléchisseurs des hanches, les extenseurs et fléchisseurs des genoux sont 
évalués. L’évaluation des muscles les plus importants est généralement reconnue comme 
choix méthodologique (Hogrel et al., 2006). La force musculaire distale des membres 
inférieurs est dépendante de l’atteinte neuropathique et n’est pas évaluée dans cette section.  
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Item Cotation Pointage  
Force 
musculaire 
proximale 
0. Force normale (MRC 5) 
1. Mouvement contre résistance    
(MRC 4- à 4+) 
2. Mouvement complet contre gravité 
seulement (MRC 3- à 3+) 
3. Mouvement complet sans gravité 
(MRC 2) 
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) 
5. Plégie (MRC 0) 
Abducteurs des 
hanches 
Droit 
 
Gauche 
/5 
 
/5 
  
Fléchisseurs de la 
hanche 
Droit 
 
Gauche 
/5 
 
/5 
 
Extenseurs du 
genou 
Droit 
 
Gauche 
/5 
 
/5 
 
Fléchisseurs du 
genou 
Droit 
 
Gauche 
/5 
 
/5 
 
   Moyenne /5   
 
La position d’évaluation est décrite dans le guide d’application présenté à l’annexe C. 
 
Mesure de la fonction vésicale   
La fonction vésicale est perturbée chez la personne ARSCS, en lien avec l’atteinte 
pyramidale qui touche la musculature de la vessie. Il existe différents tests et échelles 
d’évaluation de la qualité de vie spécifique à cette problématique, permettant d’évaluer les 
problématiques vésico-urinaires et leurs impacts, mais peu d’échelles de mesure. La 
Mesure du handicap urinaire (MHU) (Amarenco et al., 1992) semble la plus souvent 
utilisée dans les études. Il s’agit d’un questionnaire qui permet la classification (sept 
classes) des sujets en fonction des symptômes, à l’aide d’un score de 0 à 4 (incontinence à 
l’effort, incontinence par impériosité, fréquence mictionnelle diurne, fréquence 
mictionnelle nocturne, impériosité mictionnelle, autre type d’incontinence, dysurie). 
L’étendue du score total est de 0 à 28. Cette évaluation est toutefois très détaillée et ne 
correspond pas aux besoins de ce projet. Il existe aussi des items d’évaluation dans les 
échelles spécifiques à différentes maladies aux prises avec cette problématique (FARS 
(Subramony et al., 2005), INAS (Schmitz-Hubsch et al., 2008), NESSCA (Kieling et al., 
2008), UMSARS (Wenning et al., 2004), SPRS (Schule et al., 2006)).  
 
L’item 13 du SPRS (Schule et al., 2006)  est la base qui a permis de développer l’item de 
l’échelle (échelle ordinale de 0 à 4). Plusieurs modifications ont toutefois été apportées :  
• Retrait de l’évaluation de l’incontinence fécale; 
• Ajout de la notion de pollakiurie et de nycturie (cotes 1 et 2), caractéristiques des 
atteintes chez notre population; 
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• Ajout d’ « incontinence occasionnelle ne nécessitant pas de traitement » à la cote 1, 
afin de tenter de départager les répercussions de la maladie des effets temporaires 
découlant d’une grossesse, par exemple, car le problème d’incontinence ne doit pas 
être dû à un autre facteur que l’évolution de la maladie; 
• Ajout d’« incontinence occasionnelle » à la cote 2; 
• Ajout de la nécessité d’un traitement aux cotes 2 et 3, afin de permettre une 
gradation plus fine de l’évolution de la condition, tel que dans l’échelle UMSARS; 
• Retrait de l’élément « protection », l’utilisation d’une protection urinaire étant un 
choix personnel et variant d’une personne à l’autre; 
• Retrait de « cathéter », modalité peu utilisée chez notre clientèle. 
 
Item Cotation Pointage  
Fonction 
vésicale 
0. Pas de symptômes vésicaux 
1. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou 
incontinence occasionnelle ne nécessitant pas de traitement 
2. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou 
incontinence occasionnelle nécessitant un traitement 
3. Incontinences urinaires, peuvent être contrôlées avec un 
traitement 
4. Incontinences urinaires malgré traitement 
 
 
 
 
 
 
             
       
     /4 
 
L’item d’évaluation est décrit dans le guide d’application présenté à l’annexe C. 
 
Atteintes pyramidales non objectivées  
 
Certaines atteintes pyramidales ne sont pas mesurées dans cette section de l’échelle de 
gravité. Ces atteintes sont brièvement décrites dans les paragraphes qui suivent, ainsi que la 
justification de ce choix. 
 
Mesure des réflexes cutanés : signe de Babinski  
L’évaluation clinique du signe de Babinski s’effectue en stimulant avec un objet rigide la 
région externe de la plante du pied en se dirigeant vers l’hallux. Il en résulte la flexion des 
orteils chez le sujet sain, mais une extension lente, "majestueuse", du gros orteil est 
retrouvée en cas de lésion. Le signe de Babinski est pathognomonique d'une atteinte des 
voies pyramidales (van Gijn, 1996) et il peut en être la première manifestation.  
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Étant donné que ce signe est présent de façon constante chez notre population, il n’évolue 
pas  selon la progression de la maladie et il n’est pas pertinent de l’objectiver dans le cas 
présent.  
 
Mesure de l’hyperréflexie ostéotendineuse 
L’évaluation du réflexe patellaire (extension du genou) est le réflexe le plus testé en milieu 
clinique, et se fait par la percussion du tendon patellaire à l’aide d’un marteau réflexe. Il en 
est de même du réflexe achilléen, pour  lequel la percussion du tendon d’Achille entraîne 
une flexion plantaire de la cheville. L’intégrité de la boucle réflexe monosynaptique est 
évaluée par ce test. Il existe différentes échelles de cotation. La cotation se fait 
généralement selon une échelle de 0 à 4+, 0 étant l’absence de réaction malgré une 
manœuvre de renforcement et 4+ étant une hyperréflexie avec présence de clonus. La 
réponse normale est 2+ (Reeves et Swenson, 2008). Dans le Composite Spasticity Index 
(Levin et Hui-Chan, 1992), une échelle de 0 à 4 est utilisée et 1 est considéré la réponse 
normale. La symétrie est aussi recherchée.  
 
Étant donné que l’hyperréflexie patellaire caractérise notre maladie dès l’adolescence et 
qu’elle n’évolue plus par la suite, il n’est pas pertinent de la tester dans un outil voulant 
suivre l’évolution de la maladie. Pour ce qui est du réflexe achilléen, il est absent chez les 
personnes atteintes d’ARSCS âgées de plus de 25 ans en lien avec l’évolution de l’atteinte 
neuropathique, ce qui limite l’intérêt de le quantifier dans une échelle de gravité. 
 
Clonus 
L’évaluation clinique du clonus s’effectue en imposant un mouvement brusque et rapide à 
la cheville en direction de la flexion dorsale. En cas de lésion des faisceaux pyramidaux, la 
réponse pathologique est une alternance de mouvement de flexion dorsale et plantaire de 
faible amplitude, avec un nombre d’oscillations et une durée variable. La cotation varie de 
1 (pas de clonus) à 4 (clonus soutenu) (Levin et Hui-Chan, 1992).  
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Le clonus n’est pas un signe évolutif chez notre clientèle, étant présent dès le début de la 
maladie. La mesure de ce signe n’est donc pas pertinente pour l’échelle de gravité de 
l’ARSCS.  
 
Perte de dextérité  
Différents tests validés permettent d’évaluer la dextérité fine ou grossière, dont le Purdue 
Peg Test (Tiffin et Asher, 1948; Tiffin, 1968), le Box and block (Cromwell, 1976), et le 
Nine Hole Peg Test (Kellor et al., 1971). Pour les besoins du projet, l’équipe a arrêté son 
choix sur la spirale d’Archimède, utilisée pour évaluer les tremblements aux membres 
supérieurs (Trouillas et al., 1997). Cependant, chez l’ARSCS, la perte de dextérité peut être 
due à la neuropathie distale et à l’atteinte pyramidale qui entraîne la perte des mouvements 
fins des membres supérieurs (faisceaux corticospinaux), mais elle est aussi influencée par 
l’incoordination occasionnée par l’ataxie cérébelleuse. La spirale permet donc davantage de 
comparer un individu par rapport à lui-même qu’à catégoriser les patients en fonction de la 
composante majeure qui caractérise leurs signes (cérébelleux, pyramidaux, 
neuropathiques). L’équipe de développement a choisi de classifier cet élément dans la 
section « atteintes cérébelleuses », c’est pourquoi la perte de dextérité est absente de la 
section  pyramidale. 
 
Échelle de cotation de l'ensemble de l'échelle DSI-ARSACS et des items pyramidaux 
 
Les items de l’échelle de gravité de l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay 
(Disease Severity Index for Autosomal Recessive Spastic Ataxia of Charlevoix-Saguenay  
ou DSI-ARSACS), sont regroupés en quatre sous-totaux, soit le sous-total cérébelleux, le 
sous-total pyramidal, le sous-total neuropathique et le sous-total mobilité. Le 
DSI-ARSACS comprend 17 items au total. Chaque item de l’échelle doit discriminer de 4 à 
9 grades, où 0 représente l’absence d’atteinte. L’addition des résultats de chacun des items 
d’une section donne un sous-total de section. L’addition de chacun des quatre sous-totaux 
donne le pointage total, avec un maximum de 79 points, 79 témoignant de l’atteinte la plus 
importante et 0 représentant l’absence d’atteinte au niveau des caractéristiques évaluées. 
L’inventaire des signes et symptômes, qui détaille les atteintes autres que pyramidales, 
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cérébelleuses ou neuropathiques retrouvées chez une minorité de patients, est comptabilisé 
à part, étant un complément à l’évaluation. Le DSI-ARSACS figure à l’annexe B. Les cinq 
items choisis pour objectiver les atteintes pyramidales chez l’ARSCS forment le sous-total 
pyramidal du DSI-ARSACS. 
 
Sous-total pyramidal (sur 21) 
• Tonus musculaire (score 0 à 5) ;  
• Spasme (score 0 à 4) ;  
• Rétraction des tendons d’Achille (score 0 à 3) ;  
• Force musculaire proximale (score 0 à 5) ;  
• Fonction vésicale (score 0 à 4).   
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V.2 RÉSULTATS DE L’OBJECTIF 2 : 
Documenter les qualités métrologiques de la section pyramidale de l’échelle de gravité de 
l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) : DSI-ARSACS  
 
La section suivante présente les résultats de la validation des items pyramidaux de l’échelle 
DSI-ARSACS. Les résultats se rapportant aux autres sous-scores de l’échelle et à l’échelle 
complète seront présentés ultérieurement sous forme d’article. 
 
V.2.1 Validation de contenu des items pyramidaux de l’échelle de gravité 
 
Suite à la construction préliminaire des items pyramidaux de l'échelle de gravité, le contenu 
de l'échelle a été validé grâce à des évaluations d'experts (deux neurologues, un 
neurogénéticien, un physiatre, une ergothérapeute) par la méthode Delphi, en deux tours de 
consultation. La consultation a été réalisée par envoi électronique. Des reformulations et 
modifications d’items ont été effectuées jusqu'à l’obtention d'un consensus sur la version 
finale de l'échelle. Même si la validité de contenu a été jugée satisfaisante par les experts 
qui ont été consultés, une réduction du nombre d’items a dû être effectuée suite aux 
analyses statistiques, afin d’éviter la redondance et de réduire le temps d’application de 
l’échelle. La validité apparente a quant à elle été considérée lors des prétests avec la 
clientèle ARSCS et certains proches aidants. Les participants ont été encouragés à donner 
leurs commentaires sur les items d’évaluation, la formulation des consignes, les méthodes 
d’évaluation, afin de permettre de corriger des éléments qui avaient pu être négligés ou 
omis de la part des chercheurs. 
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V.2.2 Échantillon  
 
Le schéma suivant résume l’échantillonnage des participants pour l’étude de validité.  
Figure 7 Stratégie d’échantillonnage pour la validation du DSI-ARSACS 
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Onze personnes n'ont pas été contactées soit parce qu'elles habitaient trop loin du lieu 
d’évaluation (plus de 45 minutes de transport) pour être en mesure de se présenter aux trois 
rencontres, soit parce qu'elles vivaient en résidence de soins de longue durée ou, soit parce 
que le nombre de personnes dans leur groupe d'âge était atteint. Des conditions 
météorologiques difficiles et des difficultés au niveau des déplacements routiers (fermeture 
du pont de Chicoutimi, reliant les deux rives du Saguenay) ont fait en sorte que le nombre 
de participants visé (39) n’a pu être atteint dans la période prévue pour la collecte de 
données. Le tableau suivant détaille les caractéristiques de l’échantillon. 
 
Tableau 7 : Description de l’échantillon pour la validation du DSI-ARSACS 
Caractéristiques n=28 Sig. p 
Âge (ans)  
Médiane 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
 
33  
38,1 ± 12,6 
18-59 
 
 
Sexe - n (%) 
Homme 
Femme 
 
16 (57,1) 
12 (42,9) 
0,572  
Répartition selon le stade de la maladie- n (%) 
0. Pas de difficulté à la marche 
1. Premières difficultés à la marche 
2. Utilisation d’une aide à la marche ou d’un appui 
3. Confinement au fauteuil roulant 
  
Répartition des stades de la maladie selon les groupes d’âge-  
n (%)  
18-29 ans 
1. Premières difficultés à la marche 
2. Utilisation d’une aide à la marche ou d’un appui 
3. Confinement au fauteuil roulant 
 
30-39 ans 
1. Premières difficultés à la marche 
2. Utilisation d’une aide à la marche ou d’un appui 
3. Confinement au fauteuil roulant 
 
40-59 ans 
1. Premières difficultés à la marche 
2. Utilisation d’une aide à la marche ou d’un appui 
3. Confinement au fauteuil roulant 
 
0 (0) 
7 (25) 
11 (39) 
10 (36) 
 
 
 
 
4 (67) 
2 (33) 
0 (0) 
 
 
3 (30) 
6 (60) 
1 (10) 
 
 
0 (0) 
3 (25) 
9 (75)  
0,629 
 
 
 
 
 
 
0,001 
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La moyenne d’âge des hommes et des femmes ne présentait pas de différence 
statistiquement significative et il en est de même pour la distribution des deux sexes dans 
les groupes d’âge.  
 
Les caractéristiques des personnes ayant refusé de participer au projet sont présentées dans 
le tableau qui suit.  
 
Tableau  8 : Description des personnes ayant refusé de participer à la validation du 
DSI-ARSACS 
Caractéristiques des refus n=12 Sig.p 
 
Âge (ans)  
Moyenne ± ET 
Min-Max 
 
 
34,5 ± 10,6 
23-53 
 
 
Sexe,  n (%) 
Homme 
Femme 
 
 7 (58) 
 5 (42) 
0,774 
Répartition selon le stade de la maladie, n (%) 
0. Pas de difficulté à la marche 
1. Premières difficultés à la marche 
2. Utilisation d’une aide à la marche ou d’un appui 
3. Confinement au fauteuil roulant 
 
Valeurs manquantes (refus de répondre) 
 
0 (0) 
3 (30) 
1 (10) 
6 (60,0) 
 
2  
0,150 
 
 
 
 
 
Les participants et les non-participants présentaient des caractéristiques similaires pour ce 
qui est de l’âge (p = 0,342), de la répartition entre les deux sexes (p = 0,612) et de la 
répartition dans les différents stades de la maladie (p = 0,212). Les deux personnes qui ne 
sont pas catégorisées en fonction des stades de la maladie avaient refusé de répondre aux 
questions de l’assistante de recherche lors du contact téléphonique. 
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V.2.3 Collecte de données 
   
La collecte de données s’est échelonnée du 9 octobre 2013 au 18 juillet 2014 et toutes les 
rencontres se sont déroulées à la CMNM, à l’exception de deux individus pour qui les 
évaluations ont eu lieu au CRDP Le Parcours, point de service Alma, afin de permettre la 
participation d’un plus grand nombre de personnes. Les participants ont été évalués sur une 
période maximale de cinq semaines (à moins d’exceptions en raison de la disponibilité des 
parties, des salles d’évaluation ou des périodes de vacances). 
 
V.2.4 Distribution des résultats des items pyramidaux  
 
La première étape qui a été réalisée avec les données obtenues a été de corriger la banque 
de données (données manquantes, vérification des données extrêmes, etc.) puis d’étudier la 
distribution des résultats. À la suite de l’analyse préliminaire des données, des rencontres 
d’équipe se sont tenues pour effectuer un recodage, afin de permettre une meilleure 
distribution des données de l’échantillon de petite taille. Le recodage a été réalisé en tenant 
compte des aspects à respecter d’un point de vue statistique, mais aussi en s’assurant de la 
logique des regroupements au niveau clinique. Les tableaux 9 et 10 montrent les nouvelles 
catégories utilisées pour les analyses.  
 
Tableau 9 : Recodage des catégories d’âge  
Catégorie initiale  
(ans) 
Catégorie pour l’analyse 
(ans) 
18-29 18-29 
30-39 30-39 
40-49 
40-59 
50-59 
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Tableau 10 : Stades de la maladie redéfinis 
Stades de la maladie 
1 Premières difficultés à la marche 
2 Utilisation d’une aide à la marche ou autre appui 
3 Confinement au fauteuil roulant 
   
 
Les résultats présentés dans les tableaux qui suivent découlent du recodage des cotes (en 
trois catégories, Tableau 11), des catégories d’âge (Tableau 9) et des stades de la maladie 
(Tableau 10, retrait du stade 0 « pas de difficulté à la marche », car n=0). Les tableaux de 
résultats selon les cotes et les catégories d’origine se trouvent à l’annexe G. Le tableau 11 
montre les variables (cotes) redéfinies pour l’ensemble des analyses.  
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Tableau 11 : Cotes des items pyramidaux du DSI-ARSACS redéfinies pour les 
analyses statistiques 
 
À moins d’avis contraire, les résultats présentés pour les items pyramidaux sont ceux du 
premier temps de mesure (T0). Le tableau suivant présente la répartition des effectifs 
(n=28) pour chaque item pyramidal. 
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Le recodage a permis d’effectuer les analyses statistiques (voir Tableau 19), en réduisant le 
nombre de cases où l’effectif était de 0. Certaines cases présentent encore un n = 0, mais 
cela se doit d’être ainsi en considérant l’évolution de la maladie et le déplacement des 
effectifs vers les cotes les plus élevées avec l’avancement en âge. 
 
L’addition du pointage des items individuels a permis d’obtenir le sous-total de cette 
section de l’échelle, soit le sous-total pyramidal. La distribution des effectifs pour ce sous-
total est représenté par l’histogramme suivant. 
 
Figure 8 Distribution des résultats du sous-total pyramidal  
 
 
Cette représentation visuelle permet de constater la distribution symétrique du sous-total 
pyramidal. Les cotes minimales et maximales (0-21) ne sont pas atteintes, suggérant 
seulement l’absence d’un effet plafond ou plancher, compte tenu de la faible taille 
d’échantillon. 
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La distribution des résultats peut aussi être présentée à l’aide du coefficient d’asymétrie 
(résultat d’asymétrie divisé par l’erreur-standard d’asymétrie), qui fait partie des 
statistiques descriptives. Le tableau qui suit présente les coefficients pour les différents 
sous-totaux pyramidaux. 
 
Tableau 16 : Coefficient d’asymétrie (skewness) pour le sous-total pyramidal des trois 
temps de mesure 
Section du DSI-ARSACS Coefficient d’asymétrie 
Sous-total pyramidal T0  0,588/0,441=1,33 
Sous-total pyramidal T1 0,715/0,441= 1,62 
Sous-total pyramidal T2 0,360/0,441= 0,82 
 
 
Les résultats figurant dans le tableau 16 confirment que la distribution du sous-total 
pyramidal n’était pas fortement asymétrique pour aucun des temps de mesure, toutes les 
valeurs se situant entre -2 et +2, tel que recommandé (Munro, 2005). 
 
V.2.4 Validité de construit convergente  
 
La validité convergente du sous-total pyramidal a été étudiée en comparant ce dernier à des 
tests validés mesurant des concepts similaires. La normalité de la distribution de ces tests a 
préalablement été vérifiée et dans le cas où le résultat p ≤ 0,05, des tests non paramétriques 
ont été utilisés. Les résultats du test de normalité, ainsi que les moyennes (± écart-type) ou 
médianes, et minima-maxima sont présentés dans le tableau suivant.  
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Tableau 17 : Mesures de tendance centrale et étendue pour le sous-total pyramidal et 
les autres tests 
Sous-total ou test  Test de normalité (Kolmogorov-Smirnov) Résultats 
Sous-total pyramidal T0 (/21) 
Moyenne ± ET 
Médiane 
Min-Max 
0,20  
8,23 ± 3,35 
7,63 
2,33-16,00 
Sous-total pyramidal T1 (/21) 
Moyenne ± ET 
Médiane 
Min-Max 
0,17  
7,78 ± 3,59 
6,79 
0,50-16,83 
Sous-total pyramidal T2 (/21) 
Médiane 
Min-Max 
0,02  
6,00 
1,00-13,71 
Vitesse de marche sur 10 m (moy) 
            Médiane 
Min-Max 
0,01  
0,64 
0,00-1,61 
Distance de marche en 6 minutes 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
0,06  
160,41 ± 146,04 
0,00-459,50 
SPRS 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
0,20  
24,25 ± 11,20 
3,00-50,00 
Index de Barthel 
Médiane 
Min-Max 
0,00  
95,00 
25,00-100,00 
Échelle de Berg 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
0,12  
22,14 ± 19,05 
0,00-56,00 
LEMOCOT continu MID 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
0,20  
16,32 ± 9,97 
0,00-34,00 
LEMOCOT continu MIG 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
0,08  
15,71 ± 9,22 
0,00-33,00 
SF-12v2 PCS 
Médiane 
Min-Max 
0,04  
40,70 
27,00-51,50 
SF-12v2 MCS 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
0,10  
54,89 ± 12,83 
13,10-72,50 
MHAVIE 
Moyenne ± ET 
Min-Max 
0,20  
7,82 ± 1,30 
4,00-9,72 
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La vitesse de marche sur 10 mètres, l’Index de Barthel et la composante physique du SF-12 
(PCS) sont les tests qui ont présenté une distribution asymétrique. 
 
Les résultats des tests de corrélation figurent au tableau 18 pour ce qui est des tests et 
questionnaires validés. 
 
Tableau 18 : Corrélation entre le sous-total pyramidal et les autres tests  
Tests Sous-total pyramidal 
Échelle de Berg -0,84* (0,00) 
MHAVIE -0,77* (0,00) 
Index de Barthel† -0,85* 
(0.00) 
6MWT -0,80* (0.00) 
10MWT† -0,83* 
(0,00) 
SF-12v2 PCS1† 0,33 
(0,09) 
 SF-12v2 MCS2 0,09  (0,63)  
 LEMOCOT MID/MIG -0,71*/-0,75* (0,00) 
 SPRS 0,90* (0,00) 
*La corrélation est significative au niveau 0,01 (bilatéral). 
† Le coefficient de corrélation de Spearman a été utilisé.  
1 Physical component summary (Sommaire de la composante Physique) 
2 Mental component summary (Sommaire de la composante Mentale) 
 
 
Pour le sous-total pyramidal, les corrélations sont supérieures à r = 0,70, à l’exception du 
SF-12 pour lequel les corrélations sont beaucoup moins importantes. Des corrélations 
r = 0,7-0,9 étaient visées.  
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V.2.5 Validité de construit discriminatoire 
 
La capacité des items pyramidaux à discriminer les différents groupes à l’étude a été 
vérifiée et les résultats figurent dans le tableau suivant. 
 
Tableau 19 : Résultats statistiques de tous les items pyramidaux en fonction du sexe, 
de l’âge et du stade de la maladie 
  Catégories  
Items 
Sexe* Âge* Stade de la maladie* 
 Sig. p    
Sous-total pyramidal    
Spasme  0,08 0,88 0,12 
Fonction 
vésicale  0,21 0,02 0,01 
Rétraction   
des tendons 
d’Achille 
Droit 0,30 0,03 0,00 
Gauche 0,68 0,01 0,07 
Tonus 
musculaire 
Adducteurs hanche D 0,20 0,08 0,00 
Adducteurs hanche G 0,20 0,08 0,00 
Fléchisseurs genou D 0,89 0,17 0,19 
Fléchisseurs genou G 0,89 0,17 0,03 
Extenseurs genou D 0,41 0,76 0,69 
Extenseurs genou G 0,87 0,57 0,85 
Force 
musculaire 
proximale 
Abducteurs hanche D 0,92 0,02 0,00 
Abducteurs hanche G 0,92 0,02 0,00 
Fléchisseurs hanche D 0,85 0,04 0,00 
Fléchisseurs hanche G 0,98 0,09 0,00 
Extenseurs genou D 0,64 0,00 0,03 
Extenseurs genou G 0,41 0,00 0,02 
Fléchisseurs genou D 0,63 0,02 0,00 
Fléchisseurs genou G 0,87 0,07 0,00 
* Analyses effectuées avec le test du chi-deux 
 
Aucune différence statistiquement significative n’a été trouvée pour les différentes 
variables en fonction du sexe. Pour les catégories d’âge, l’item « Tonus musculaire » n’a 
pas permis de discriminer les différents groupes, tout comme l’item « Force musculaire 
proximale »  des fléchisseurs de la hanche et du genou gauche. Pour les stades de la 
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maladie, la majorité des items pyramidaux ont démontré une différence statistiquement 
significative entre les groupes. L’item « Tonus musculaire » des extenseurs du genou et des 
fléchisseurs du genou droit, de même que l’item « Rétraction des tendons d’Achille »  côté 
gauche n’ont toutefois pas été discriminants pour ces groupes. 
 
L’item « Spasme » n’a pas été discriminatoire pour aucun des groupes. 
 
Les résultats des Test-t de Student ou des ANOVA entre le sous-total pyramidal (trois 
temps de mesure), et les différentes catégories (Tableau 20) démontrent la validité 
discriminatoire de ce sous-total du DSI-ARSACS.  
  
Tableau 20 : Résultats statistiques du sous-total pyramidal en fonction du sexe, de 
l’âge et du stade de la maladie 
  Catégories  
Sous-total du DSI-ARSACS 
Sexe* Âge** Stade de la maladie** 
 Sig. p    
Pyramidal T0 0,20 0,00 0,00 
 T1 0,53 0,00 0,00 
 T2† 0,32  0,00 0,00 
*Test-t de Student   
**ANOVA 
† Des tests non paramétriques (U Mann-Whitney ou Kruskal-Wallis) ont été réalisés.  
Le niveau de signification est 0,05. 
 
 
Des analyses post-hoc ont été réalisées afin de préciser où se trouvaient les différences 
entre les groupes pour le sous-total pyramidal (T0). Pour les catégories d’âge, les 
différences ont été retrouvées entre la catégorie  « 18-29 ans » et la catégorie « 40-59 ans », 
entre les « 30-39 ans » et les « 40-59 ans ». Les différences n’étaient pas significatives entre 
les deux groupes plus jeunes. Les résultats figurent au tableau 21 et les boîtes à moustaches 
(Figure 9) illustrent cet aspect.  
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Tableau 21 : Différences pour le sous-total pyramidal en fonction des catégories 
d’âges regroupées 
Catégories d’âge (ans)  Sig. p   
18-29 30-39 0,81 40-59* 0,00 
30-39 18-29 0,81 40-59* 0,00 
40-59 18-29* 0,00 30-39* 0,00 
 *La différence moyenne est significative au niveau 0,05 
 Analyses effectuées avec le test d’ANOVA et analyses post hoc réalisées avec le test de Tukey 
 
 
Figure 9 Distribution des résultats du sous-total pyramidal en fonction des catégories 
d’âge recodées  
 
 
Des résultats similaires ont été trouvés pour les deux autres temps de mesure. 
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Quelques individus n’ont pas été regroupés dans ces catégories, et apparaissent comme 
valeurs extrêmes sur la figure illustrant les boîtes à moustaches (Figure 9). Pour la première 
catégorie d’âge (18-29 ans), les deux valeurs extrêmes représentent le participant le plus 
jeune, ayant obtenu le plus bas pointage au sous-total pyramidal (moins atteint) et un des 
individus les plus âgés de cette même catégorie, plus atteint (pointage plus élevé). 
 
Pour ce qui est des stades de la maladie, des différences ont été trouvées entre les catégories 
« Premières difficultés à la marche» et la catégorie « Confinement au fauteuil roulant », et 
entre la catégorie « Utilisation d’une aide à la marche ou autre appui » et la catégorie 
« Confinement au fauteuil roulant ». Tout comme pour les catégories d’âge, aucune 
différence statistiquement significative n’a été trouvée entre les deux premiers groupes. Le 
tableau 22 et la figure 10 représentent ces résultats.  
 
Tableau 22 : Résultats des analyses post-hoc du sous-total pyramidal en fonction des 
stades de la maladie 
Stades de la maladie  Sig. p  
Premières difficultés à la marche Appui ou aide 0,08 Fauteuil roulant* 0,00 
Utilisation d’une aide à la marche ou autre appui 1
res difficultés 0,08 
Fauteuil roulant* 0,00 
Confiné au fauteuil roulant 1
res difficultés* 0,00 
Appui ou aide* 0,00 
*La différence moyenne est significative au niveau 0,05 
Analyses effectuées avec le test d’ANOVA et analyses post hoc réalisées avec le test de Tukey 
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Figure 10 Distribution des résultats du sous-total pyramidal en fonction des stades de 
la maladie 
 
 
Des résultats similaires ont été trouvés pour les 2es temps de mesure, mais le 3e temps de 
mesure n’a pu être vérifié en raison des tests non paramétriques utilisés (distribution 
asymétrique de ces données).  
 
Pour les catégories « stades de la maladie », trois valeurs extrêmes sont identifiées. Un 
individu est classé dans la catégorie «  Marche avec aide ou appui » en dépit de son âge 
plus avancé que la moyenne, ce qui le place en dehors des résultats moyens pour ce stade. 
Les deux autres personnes sont parmi les individus les plus âgés de l’échantillon, et sont 
représentées par un pointage plus élevé que la moyenne de ce stade, se rapprochant des 
valeurs extrêmes de ce sous-total. 
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V.2.6 Fidélite interévaluateurs et intraévaluateur 
 
La documentation des qualités métrologiques comprend aussi la vérification de la fidélité 
des mesures, autant pour les items individuels de la section pyramidale que pour le sous-
total lui-même.  
 
Les résultats de la fidélité des items pyramidaux (items catégoriques) figurent dans le 
tableau 23. 
 
Tableau 23 : Fidélité intraévaluateur et interévaluateurs pour chacun des items 
pyramidaux de l’échelle  
Items 
Intraévaluateur Interévaluateurs 
κw IC 95%  ESM κw IC 95%  ESM 
Échelle de spasme 0,68 0,04-1 0,32 0,70 0,18-1 0,26 
Fonction vésicale 0,88 0,65-1 0,12 0,79 0,62-0,96 0,09 
Rétr. tendon d’Achille D 0,75 0,42-1 0,17 0,61 0,08-1 0,27 
Rétr. tendon d’Achille G 0,47 0-0,94 0,24 0,60 0,12-1 0,25 
Tonus – Add. hanche D 0,89 nc nc 0,81 nc nc 
Tonus – Add. hanche G 0,89 nc nc 0,84 nc nc 
Tonus – Fléch. genou D 0,86 nc nc 0,42 0,06-0,78 0,18 
Tonus – Fléch. genou G 0,81 0,66-0,96 0,07 0,31 nc nc 
Tonus – Ext. genou D 0,77 0,65-0,90 0,06 0,47 0,04-0,90 0,22 
Tonus – Ext. genou G 0,87 nc nc 0,12 nc nc 
Force – Abd. hanche D 0,95 nc nc 0,89 nc nc 
Force – Abd. hanche G 0,94 nc nc 0,92 nc nc 
Force – Fléch. hanche D 0,90 nc nc 0,89 nc nc 
Force – Fléch. hanche G 0,96 nc nc 0,95 nc nc 
Force – Ext. genou D 0,92 nc nc 0,86 nc nc 
Force – Ext. genou G 0,84 0,60-1 0,12 0,79 nc nc 
Force – Fléch. genou D 0,92 nc nc 0,89 nc nc 
Force – Fléch. genou G 0,93 nc nc 0,93 nc nc 
κw Kappa pondéré, quadratique 
ESM  Erreur standard de la mesure 
nc   Non calculé, car le nombre de cellules incluant la valeur 0 était trop grand 
IC Intervalle de confiance 
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Pour la fidélité des items catégoriques, κw ≥ 0,6 (Landis et Koch, 1977) était la valeur de 
référence minimale souhaitée, autant pour la fidélité interévaluateurs que pour la fidélité 
intraévaluateur des items individuels. Pour la fidélité intraévaluateur, les résultats varient de 
κw = 0,68, IC 95 % (0,04-1) à 0,96, IC 95 % (nc)  témoignant d’un accord fort à presque 
parfait. Seul l’item rétraction des tendons d’Achille présente un accord modéré avec 
κw = 0,47, IC 95 % (0-0,94). Pour la fidélité interévaluateurs, des valeurs de κw = 0,60, IC 
95 % (0,12-1) à 0,95, IC 95 % (nc) ont aussi été obtenues, sauf pour les items mesurant le 
tonus des genoux. Pour ces quatre items, l’accord est beaucoup plus faible entre les 
évaluateurs (κw = 0,12, IC 95 % (nc) à 0,47, IC 95 % [0,04-0,90]), représentant un accord 
très faible à modéré.  
 
En ce qui concerne la fidélité du sous-total pyramidal, la valeur du coefficient de 
corrélation intraclasse obtenu est supérieur à la valeur de 0,75 recommandée et se 
rapproche du CCI  > 0,90 souhaitable pour les mesures cliniques (Portney et Watkins, 
2009), et ce  pour les deux types de fidélité (p = 0,000). Les résultats sont présentés dans le 
tableau suivant. 
 
Tableau 24 : Fidélité intraévaluateur et interévaluateurs du sous-total pyramidal  
Sous-total du 
DSI-ARSACS 
CCI (IC 95 %) 
Intraévaluateur Interévaluateurs 
Pyramidal 0,94 (0,87-0,97) 0,88 (0,62-0,96) 
CCI Coefficient de corrélation intraclasse 
IC Intervalle de confiance 
 
 
Ces résultats supportent la fidélité de cette section de l’échelle. 
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V.2.7 Cohérence interne  
 
Le dernier élément à vérifier lorsque l’on s’intéresse à la fidélité des items est la cohérence 
interne (homogénéité des items du sous-total). Une valeur de α = 0,85 a été obtenue pour le 
sous-total pyramidal (Tableau 25). L’alpha varie entre 0,81-0,88 si on retire des items 
individuels. La valeur visée était de 0,7-0,9 (Streiner et Norman, 2008). Le résultat 
correspond donc à ce qui était attendu.  
 
Tableau 25 : Cohérence interne des items de la section pyramidale  
 Coefficient* 
Items du sous-total pyramidal  
 
Spasme 
0,85 
Vessie 
Rétractions moyenne D/G 
Force moyenne D/G abducteurs hanche 
Force moyenne D/G fléchisseurs hanche 
Force moyenne D/G fléchisseurs genou 
Force moyenne D/G extenseurs genou 
Tonus moyenne D/G adducteurs hanche 
Tonus moyenne D/G extenseurs genou 
Tonus moyenne D/G fléchisseurs genou 
*Alpha de Cronbach 
 
 
 CHAPITRE VI. DISCUSSION 
 
Le but de ce programme de maîtrise était de développer les items pyramidaux de l’échelle 
de gravité de l’ARSCS et de déterminer les qualités psychométriques de ces items, ce 
programme s’inscrivant dans un vaste projet visant le développement d’une première 
échelle de gravité spécifique permettant d’objectiver toutes les atteintes évolutives chez la 
clientèle atteinte d’ARSCS. L’échelle complète doit permettre de documenter l’évolution 
naturelle de la maladie et permettre la catégorisation des patients et l’évaluation dans le 
cadre d’essais thérapeutiques. Le développement de cette échelle de gravité a été effectué 
selon une méthodologie rigoureuse, présentée en deux parties distinctes dans ce mémoire, 
soit le développement des items pyramidaux de l’échelle et la validation de ces derniers. 
Une équipe de chercheurs, issus du milieu clinique, a participé au développement des items 
et la validation été effectuée auprès de 28 participants. La majorité des items ont démontré 
d’excellentes qualités métrologiques en terme de fidélité et de validité, ce qui permettra à 
l’équipe de recherche d’utiliser cette échelle aux fins visées. 
 
La présente discussion porte sur l’ensemble des résultats présentés dans ce mémoire et suit 
le plan utilisé dans les précédentes sections, afin de faciliter la compréhension. 
 
VI.1 VALIDITÉ DE CONTENU DES ITEMS PYRAMIDAUX DE 
L’ÉCHELLE DSI-ARSACS 
 
La validité de contenu avait été jugée satisfaisante par les experts consultés, mais une 
réduction du nombre d’items était toutefois attendue suite à l’analyse statistique des 
résultats. L’utilisation de nombreux items permettant de décrire les atteintes pyramidales 
chez cette clientèle était nécessaire, cette maladie évoluant à un rythme très différent entre 
les individus et s’exprimant selon des composantes majeures elles aussi différentes. Le fait 
que l’équipe de recherche devait caractériser cette maladie chez toute la clientèle adulte 
justifie cette approche. 
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L’utilisation de nombreux items a toutefois comme effet indirect de permettre 
l’identification de différences même lorsque les différences entre les items individuels ne 
sont pas réellement significatives. Dans cette recherche, la méthode de HSD Tukey a été 
utilisée, laquelle permet de réduire les intervalles de confiance des données, réduisant ainsi 
le risque de trouver des différences non réellement significatives. 
 
Les analyses réalisées ont permis d’identifier les éléments à améliorer ou à rejeter pour la 
version révisée de l’échelle, ces éléments ayant démontré un effet plafond/plancher trop 
important, une distribution inadéquate, ou une problématique au niveau de la 
reproductibilité. Les qualités métrologiques des items et du sous-total pyramidal sont 
discutées dans la prochaine section. 
 
VI.2 VALIDITÉ DE CONSTRUIT CONVERGENTE  
 
Les corrélations entre le sous-total pyramidal du DSI-ARSACS et les outils connus, 
permettant la mesure des atteintes pyramidales, de la mobilité, du fonctionnement quotidien 
et de la qualité de vie des personnes atteintes, ont permis de constater que les items 
développés dans le cadre de ce projet mesuraient des concepts similaires à ceux des outils 
de mesure de comparaison. L’importance des corrélations est toutefois variable en fonction 
des concepts mesurés.  
  
En effet, des corrélations r > 0,70 ont été obtenues pour la presque totalité des tests. Des 
corrélations de r = 0,90 ont même été obtenues entre le sous-total pyramidal et le SPRS 
(mesure générique des atteintes pyramidales). En ce qui concerne les corrélations entre le 
sous-total pyramidal et l’Index de Barthel, qui s’intéresse au niveau de réalisation des 
habitudes de vie, des corrélations r = 0,85 ont été  obtenues, résultat similaire à ce qui avait 
été rapporté entre le SPRS et l’Index de Barthel (r = 0,73) lors de la validation de cette 
échelle (Schule et al., 2006).  
 
Dans l’étude actuelle, seuls le sous-total pyramidal et le SF-12, qui est une mesure 
générique de la qualité de vie reliée à la santé, ont obtenu de faibles corrélations. Le SF-12 
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est très utilisé dans les essais thérapeutiques, et l’utilisation de ce questionnaire avait 
fortement été suggérée, étant donné le mandat de l’équipe en lien avec les essais cliniques. 
La période de référence du questionnaire SF-12v2 est les quatre dernières semaines. La 
personne interrogée devait donc se prononcer sur l’impact de sa condition physique du 
dernier mois au niveau de la réalisation d’activités courantes, sur son niveau d’énergie, son 
humeur, etc. L’ARSCS est une maladie lentement évolutive, et l’apparition des signes et 
symptômes se fait dès les premières années de vie. Cela laisse donc supposer qu’il y aurait 
une adaptation graduelle aux incapacités, contrairement à ce qui pourrait se produire suite à 
un trauma, par exemple. Pour la majorité des personnes concernées, l’évolution des 
atteintes pyramidales dans le  dernier mois et même dans la dernière année est négligeable 
voire nulle, ce qui pourrait expliquer la capacité limitée du SF-12 de faire ressortir l’impact 
des atteintes pyramidales sur la qualité de vie dans le dernier mois. La qualité de vie 
demeure un élément essentiel à mesurer dans ce genre de recherche, et il faudrait explorer 
si un questionnaire mieux adapté à la situation présente pourrait être utilisé lors d'une 
éventuelle évaluation longitudinale des participants. 
 
L’obtention de fortes corrélations entre le sous-total pyramidal et la plupart des autres outils 
supporte l’hypothèse que le sous-total pyramidal mesure des concepts apparentés à ceux 
mesurés par les outils ayant servi à la validation, particulièrement ceux évaluant les 
déficiences et les activités. Par contre, il ne remplace pas totalement ces outils, car le DSI-
ARSACS se veut un outil de dépistage et de suivi global de la maladie et sa sensibilité au 
changement demeure à déterminer. L’échelle de gravité DSI-ARSACS devra être combinée 
à des tests validés afin de permettre la mesure spécifique de l’équilibre, de l’endurance, de 
la participation sociale, etc. L’utilisation de telles échelles sera donc maintenue lors des 
phases suivantes de validation et lors des essais thérapeutiques.  
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VI.3 VALIDITÉ DE CONSTRUIT DISCRIMINATOIRE  
 
Il est difficile de documenter la validité discriminatoire, n’ayant aucune étude longitudinale 
qui démontre la progression réelle des atteintes pyramidales chez la personne atteinte 
d’ARSCS.  
 
Les genres n’ont pas été départagés par les items, ce qui avait été exposé dans les 
hypothèses initiales, étant donné les connaissances actuelles en ce qui a trait à la 
présentation et à l’évolution de la maladie, similaires pour les deux genres.  
 
La plupart des résultats se rapportant aux items pyramidaux du DSI-ARSACS ont démontré 
leur capacité à discriminer les stades de la maladie et les différentes catégories d’âge, 
comme prévu dans les hypothèses formulées en début de projet. Certains items sont 
toutefois beaucoup moins discriminants.  
 
Le tonus est le premier de ces items. Les catégories d’âge n’ont pu être départagées par cet 
item. L’évolution variable de la maladie peut expliquer ce résultat. L’échantillon actuel 
comptait de jeunes participants très atteints en terme de spasticité, présentant un patron de 
marche caractéristique et des limitations fonctionnelles malgré la prise de médication 
antispasmodique. D’un autre côté, il comptait aussi des personnes plus âgées démontrant 
peu de répercussions spastiques. Cette diversité peut faire en sorte que l’item 
« Tonus musculaire » ne permet pas de capter une évolution en fonction de l’avancement 
en âge. La pauvre fidélité interévaluateurs de cet item peut aussi expliquer une validité plus 
limitée.  
 
Le deuxième item qui n’a pas démontré de capacité discriminative est l’item « Spasme », 
qui n’a pas été en mesure de départager les différents groupes définis. La présence de 
spasme a été rapportée chez 71 % des répondants, pourcentage similaire à ceux présentant 
une augmentation de tonus (68-89 %). L’item tonus n’était pas non plus discriminatif en 
fonction des groupes d’âge, mais pouvait discriminer une évolution de la maladie en terme 
de gravité. Une forte proportion de personnes appartenant à la première catégorie d’âge 
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(18-29 ans) présentait des spasmes spontanés. La même observation a été effectuée pour la 
catégorie « premières difficultés à la marche ».  La première hypothèse qui permet 
d’expliquer le résultat de l’item « Spasme » est l’absence de progression de la gravité de cet 
élément avec l’avancement en âge ou selon les stades de la maladie. La deuxième 
hypothèse est la difficulté des participants à reconnaître la présence des spasmes et à les 
départager d’une hypertonie réactive suite à des mouvements ou changements de position. 
De ce fait, cet item a pu être mal interprété. Troisième hypothèse, la prise de médication 
antispasmodique, qui corrige cette problématique, est peut-être plus importante chez les 
personnes âgées, ce qui peut camoufler la progression de la problématique dans le temps. 
En effet, une meilleure adhérence à la médication est observée chez ce groupe, 
comparativement aux plus jeunes. Finalement, la grande variabilité de la spasticité 
(présentation clinique, évolution, intensité dans une même journée, etc.) peut expliquer que 
l’importance des signes cliniques n’est pas toujours en relation avec l'âge ou le stade de la 
maladie. Quoi qu’il en soit, une réflexion devra être effectuée afin de décider si nous 
devrions retirer complètement cet item, le redéfinir ou l’insérer dans l’inventaire clinique 
des signes et symptômes. Des résultats différents pourraient toutefois être obtenus avec un 
échantillon de plus grande taille.  
 
Pour ce qui est des autres items, soit « Force », « Fonction vésicale », « Rétraction des 
tendons d’Achille »,  une différence plus importante a été notée entre les groupes (âge, 
stades de la maladie). Ces atteintes seraient possiblement plus évolutives, mais cette 
supposition devra être vérifiée lors d’une étude longitudinale. 
 
En ce qui concerne le choix d’évaluer et de coter les deux membres inférieurs pour les 
items « Tonus musculaire », « Rétraction des tendons d’Achille », et «  Force musculaire 
proximale », une différence significative n’était pas attendue en fonction du côté évalué, 
mais comme aucune étude préliminaire ne documentait la symétrie ou l’asymétrie des 
atteintes aux deux hémicorps, l’évaluation a été effectuée aux deux membres et les résultats 
ont été présentés de façon distincte. Les différences notées (rétraction des tendons d’Achille 
G vs D, tonus des fléchisseurs du genou D vs G) sont probablement des artifices 
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statistiques, dus à la taille d’échantillon réduite, et ne représentent pas de réelles différences 
au point de vue de la capacité de discrimination des stades de la maladie.  
 
Pour ce qui est de la capacité discriminatoire du sous-total pyramidal lui-même, les 
analyses post-hoc ont permis de préciser qu’il y avait une différence statistiquement 
significative entre les personnes âgées de « moins de 40 ans » (18-39 ans) et les « plus de 
40 ans » (40-59 ans) (catégories d’âge), de même qu’entre les stades « Marche, avec ou 
sans aide » (1res difficultés à la marche / aide à la marche ou appui) et « Confiné au fauteuil 
roulant » (stades de la maladie). L’âge moyen de confinement au fauteuil roulant étant de 
41 ans (Bouchard, 1991), ces résultats vont dans le même sens que ceux de la catégorie 
« âge », supportant la capacité à discriminer les groupes « moins de 40 ans » et « plus de 40 
ans » et les groupes « marcheurs » et « non marcheurs ».  
 
Ces résultats supportent la validité des items pyramidaux du DSI-ARSACS en transversal, 
et témoigne de la capacité du sous-total de catégoriser les participants en contexte d’essais 
thérapeutiques. Certains items devront toutefois être réfléchis à nouveau et une validation 
auprès d’un plus grand échantillon permettra de venir soutenir ou infirmer les résultats 
obtenus lors de cette validation avec un échantillon limité à 28 personnes. La sensibilité au 
changement devra aussi être évaluée. 
 
VI.4 FIDÉLITÉ INTRAÉVALUATEUR  
 
La passation des items pyramidaux à deux reprises par le premier évaluateur a permis de 
mesurer la fidélité intraévaluateur (T0 vs T1). Selon Landis et Koch (1977), un κw supérieur 
à 0,60 témoigne d’un accord fort, ce que nous souhaitions obtenir. Pour tous les items 
pyramidaux (variables catégoriques), des κw supérieurs à 0,6 ont été obtenus, sauf pour les 
rétractions du tendon Achille gauche, où un accord modéré (κw = 0,47) a été obtenu. Il est 
difficile d’expliquer ce résultat, qui ne s’applique qu’au côté gauche. Lors de l’évaluation 
de cet item, l’évaluateur devait mesurer l’amplitude de flexion dorsale de la cheville et 
coter en conséquence selon les étendues proposées, à l’exception du dernier niveau de 
cotation qui comprend la chirurgie de la cheville dans le passé. L’évaluateur devait donc 
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penser à questionner le client à ce sujet (1re possibilité d’oubli) et le client devait faire appel 
à sa mémoire afin de répondre adéquatement (2e possibilité d’oubli), aux deux temps de 
mesure. Entre la 1re et la 2e visite, nous avons noté que quelques personnes vérifiaient 
auprès de leurs proches si oui ou non elles avaient eu ce genre de chirurgie dans le passé et 
si oui pour quel pied. Des oublis et réponses divergentes du client peuvent donc expliquer 
l’accord modéré au niveau de la fidélité de cet item. Une vérification de ces informations au 
dossier médical pourrait être nécessaire. 
 
Un élément intéressant est l’accord obtenu pour la mesure du tonus à l’aide du Modified 
Ashworth Scale (MAS) (κw = 0,77 à 0,89), ce qui est supérieur aux résultats rapportés par 
certains auteurs (κw = 0,47-0,62) (Mehrholz et al., 2005) et similaires à d’autres (κw = 0,77 
à 0,94) (Gregson et al., 2000). L’utilisation du MAS est souvent remise en doute en raison 
de sa fidélité, entre autres, et l’expérience de l’évaluateur avec le MAS et cette clientèle 
pourrait expliquer ce résultat.  
 
Pour ce qui est du sous-total pyramidal (variable continue), un CCI = 0,94 a été obtenu, ce 
qui témoigne d’un grand accord entre les résultats des deux temps de mesure et ce qui 
supporte la fidélité de l’échelle, un outil clinique devant se rapprocher de CCI = 0,9 selon 
Portney et Watkins (2009). 
 
VI.5 FIDÉLITÉ INTERÉVALUATEURS  
 
L’évaluation des items pyramidaux par deux évaluateurs, en deux temps de mesure 
distincts, a permis de mesurer la fidélité interévaluateurs (T0 vs T2). Une fois de plus, un 
κw supérieur à 0,60 témoignait d’un accord fort (Landis et Koch, 1977), ce qui était 
souhaité. Pour tous les items pyramidaux (variables catégoriques), des κw supérieurs à 0,6 
ont été obtenus, sauf pour le tonus de la musculature du genou, pour lequel un accord très 
faible à modéré a été obtenu (κw quadratique : 0,12-0,47).  
 
Différentes pistes peuvent être considérées afin d’expliquer ce résultat. Tout d’abord, il est 
nécessaire de revenir à l’élément mesuré, la spasticité. Ce qui caractérise la spasticité est 
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qu’elle est influencée par une multitude de facteurs (Sheean et McGuire, 2009). Que l’on 
pense aux variations de températures, aux problèmes de santé sous-jacents (ex. infection 
urinaire, douleur, etc.), au niveau de stress, la spasticité demeure un concept difficile à 
quantifier de façon juste et reproductible. Des éléments propres au client sont donc 
susceptibles d’avoir teinté nos résultats de fidélité interévaluateurs, les évaluations étant 
séparées d’une période de cinq semaines. La cotation simultanée (un évaluateur à la suite 
de l’autre, durant la même séance d’évaluation) de cet item aurait peut-être permis 
d’obtenir de meilleurs résultats. Cette méthode a été utilisée dans d’autres études (Schule et 
al., 2006). Une autre difficulté était possiblement la distinction entre un tonus normal et une 
légère augmentation de tonus. La contraction active (consciente ou non) de la musculature 
du participant peut parfois passer pour une légère hypertonie si l’évaluateur n’y est pas 
attentif. L’évaluation devait aussi être réalisée sur l’amplitude complète disponible, une 
amplitude d’évaluation réduite aurait pu ne pas mettre en évidence une augmentation du 
tonus en début ou fin de mouvement. Finalement, ce résultat est peut-être en lien avec la 
limite de l’échelle de mesure utilisée, le MAS. En effet, les résultats obtenus dans plusieurs 
autres études abondent dans ce sens (Haas et al., 1996; Blackburn et al., 2002; Mehrholz et 
al., 2005) et ces études ont été réalisées avec des clientèles présentant des atteintes 
similaires à celles de notre population aux membres inférieurs (TCC, AVC). Quoiqu’il en 
soit, l’administration et la cotation cet item (tonus des fléchisseurs/extenseurs du genou) 
devront être requestionnés lors de la révision de l’échelle de gravité DSI-ARSACS. Le 
retrait de cet élément devra aussi être considéré. 
 
Pour ce qui est du sous-total pyramidal (variable continue), un CCI de 0,88 a été obtenu ce 
qui témoigne d’un grand accord entre les résultats des deux évaluateurs et ce qui supporte 
une fois de plus la fidélité de l’échelle. 
 
VI.6 COHÉRENCE INTERNE   
 
L’homogénéité des différents items pyramidaux (mesure d’un concept commun) a été 
démontrée par un alpha de Cronbach élevé, à la limite de la redondance. Ce résultat 
confirme une fois de plus la possibilité de réduire le nombre d’items et/ou de groupes 
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musculaires et/ou de membres à évaluer, sans nuire aux qualités psychométriques du sous-
total pyramidal. Un résultat similaire avait été trouvé pour l’échelle SPRS (0,91), lors de la 
2e phase de validation (Schule et al., 2006).  
 
Ce résultat était attendu étant donné le nombre élevé de muscles à tester pour les items 
« Tonus musculaire » et « Force musculaire proximale », mais nous devions administrer 
plusieurs items étant donné la complexité de la mesure de l’atteinte pyramidale et la 
présentation variable des atteintes chez notre population. La suite du projet (validation avec 
un échantillon plus grand et évaluation longitudinale) devrait orienter l’équipe de 
développement sur les items à garder pour la version révisée de l’échelle DSI-ARSACS. 
 
VI.7 ANALYSE DES ITEMS INDIVIDUELS  
 
Les statistiques descriptives ont permis d’analyser la distribution des résultats pour chacun 
des items pyramidaux, pour chacune des cotes, afin de vérifier la présence ou non de l’effet 
plafond/plancher. Selon McHorney et collaborateurs (1995), l’effet plafond/plancher est 
possible si plus de 15 % des patients ont la cote minimale ou maximale de l’échelle. Cet 
exercice a été effectué pour chaque item pyramidal et pour le sous-total pyramidal. 
 
Tout d’abord, la présence d’un effet plafond (pour le DSI-ARSACS: les participants les 
plus atteints, qui obtiennent les cotes les plus élevées) est possible pour certains items. En 
s’attardant aux items « Fonction vésicale » et « Rétraction des tendons d’Achille », il est 
noté qu’environ 30 % des individus ont obtenu la cote maximale de l’item. De plus, la 
distribution des cotes est asymétrique (négative), venant soutenir la possibilité de l’effet 
plancher.  
 
Pour l’item « Rétraction des tendons d’Achille », il serait peut-être utile de modifier le 
système de cotation afin de subdiviser les amplitudes articulaires de la chirurgie, ce qui 
assurerait probablement une meilleure distribution. Il est toutefois justifiable d’avoir cet 
effet plafond, l’arthrodèse représentant une solution permanente aux déformations et à la 
perte de mobilité.  
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Concernant l’item « Fonction vésicale », le regroupement des personnes dans les cotes 
élevées n’est pas non plus surprenant. Le dernier niveau de cotation de cet item est la 
présence d’une incontinence urinaire malgré le traitement. Un fort pourcentage de 
participants est donc confronté à ce problème, l’efficacité de la médication et l’adhérence 
au traitement pouvant influencer les résultats. De plus, certains participants ne bénéficient 
pas d’un suivi très régulier avec leur médecin, ce qui eut faire en sorte de retarder les 
ajustements médicamenteux nécessaires. 
 
Pour ce qui est de l’effet plancher (pour le DSI-ARSACS : les patients les moins atteints, 
qui obtiennent les cotes les plus basses), il touche aussi quelques items. Les items 
problématiques sont cette fois « Tonus musculaire» aux genoux et « Force musculaire 
proximale » des extenseurs du genou, qui ont respectivement de 20-30 % et environ 60 % 
de répartition des effectifs dans la cote minimale. La distribution est une fois de plus 
asymétrique (positive), cette fois-ci avec une forte distribution pour les cotes 0/4 et 1/4 pour 
les items « Tonus musculaire » et « Force musculaire proximale » des genoux. La difficulté 
à départager une légère augmentation d’un tonus normal au niveau des extenseurs du genou 
semble donc avoir été un défi de taille et cet aspect a été discuté précédemment. 
 
Le deuxième défi a été d’identifier une faiblesse des extenseurs du genou chez notre 
échantillon. L’utilisation du bilan musculaire manuel, bien qu’utilisé régulièrement en 
clinique, est peut-être responsable de ce résultat, la force de l’évaluateur devenant la limite 
à l’évaluation de la force du participant. L’utilisation d’un bilan musculaire quantitatif 
aurait probablement été en mesure de différencier les différents niveaux de force, ce qui 
pourrait être un argument de taille afin d’utiliser ce type d’évaluation lors des essais 
cliniques. La deuxième hypothèse, bien que moins probable, est que la faiblesse musculaire 
touche les extenseurs du genou de façon moindre, ce groupe musculaire étant très sollicité 
lors des transferts et déplacements à la marche, venant contribuer au maintien des forces. 
Le regroupement des cotes aurait pu être révisé, permettant ainsi de nouvelles analyses, 
mais cela dépasse le projet actuel et pourra être effectué dans une phase ultérieure.  
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En ce qui concerne le sous-total pyramidal, aucun effet plafond/plancher n’a été observé, ce 
qui était attendu étant donné que l’échantillon couvrait la portion de 18 à 59 ans et non pas 
de la naissance au décès. Des atteintes moins importantes sont susceptibles d’être obtenues 
chez les moins de 18 ans (cotes inférieures de la section) et des atteintes plus importantes 
chez les personnes âgées de 60 ans et plus (cotes supérieures de la section).  
 
En résumé, les items pyramidaux de l’échelle de gravité de l’ARSCS ont été développés, en 
respectant les critères que l’équipe de développement s’était fixés en début de projet, tout 
en démontrant des qualités métrologiques intéressantes pour cette première validation sur 
28 participants. Les analyses statistiques réalisées et l’expertise clinique des experts 
impliqués dans le projet ont permis d’identifier les items qui devaient être modifiés, afin 
d’en améliorer les qualités métrologiques et/ou de faciliter l’applicabilité en contexte de 
clinique et de recherche. Le sous-total pyramidal est distribué de façon normale, sans effet 
plafond/plancher identifié, encourageant son utilisation auprès de la clientèle ARSCS afin 
de permettre la catégorisation lors des essais thérapeutiques futurs, en fonction des 
catégories de participants désirées. Son utilisation permettra aussi, par l’entremise de 
l’application de l’échelle complète, d’évaluer l’efficacité des interventions lors des essais 
cliniques, combinée à des outils de mesure complémentaires. Toutes les qualités 
psychométriques pertinentes n’ont évidemment pas été évaluées dans le cadre de ce projet 
de maîtrise, mais des investigations subséquentes pourront être réalisées afin de 
documenter et d’améliorer les qualités de l’échelle de gravité. 
 
VI.8 FORCES ET LIMITES DE L’ÉTUDE  
 
Cette section discute des forces, limites et biais de l’étude. La discussion de la validité 
externe de l’étude et la capacité de généraliser les résultats termine cette section. 
 
VI.8.1 Forces de l’étude 
 
Ce projet de recherche présente plusieurs forces. Tout d’abord, il s’agit de la 1re échelle de 
gravité spécifique pour l’ARSCS et plusieurs spécialistes de cette maladie, d’un point de 
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vue clinique, ont participé à son développement. Les deux physiothérapeutes qui ont 
effectué la collecte de données sont des professionnelles expérimentées avec la clientèle 
neuromusculaire et ces mêmes physiothérapeutes ont fait de cette échelle leur projet de 
maîtrise.  
 
Un deuxième point à apporter est le nombre de participants élevé dans le contexte d’une 
maladie rare. Même si le nombre de participants est en deçà de l’estimation de la taille 
d’échantillon effectuée en début de projet, les personnes recrutées ont permis d’effectuer 
une première étude de validation avec des résultats très satisfaisants. 
 
Troisièmement, tout au long du projet, que ce soit pour le développement ou la validation 
des items, un modèle structuré avec des étapes bien définies a été suivi, ce qui représente 
une valeur ajoutée à cette étude. En effet, la méthodologie n’est pas toujours décrite de 
façon rigoureuse dans les articles de développement d’outils cliniques. 
 
Une autre force est la documentation de la fidélité intraévaluateur et interévaluateurs, ce qui 
n’est pas effectué d’emblée dans les études de validation d’outils, les auteurs choisissant 
souvent de considérer un aspect plus que l’autre.  
 
Finalement, la collecte de données a été réalisée de façon rigoureuse. Le guide de passation 
des items du DSI-ARSACS a été utilisé pour tous les temps de mesure, afin d’assurer la 
standardisation des éléments d’évaluation. L’ordre des évaluations a été standardisé et 
respecté pour tous les participants. 
 
VI.8.2 Limites de l’étude 
 
Comme tout projet, il présente aussi certaines limites. Tout d’abord, les outils de mesure 
qui ont servi au processus de validation n’ont pas été validés avec notre clientèle. Très peu 
d’outils de mesure ont été validés avec la clientèle ARSCS, c’est pourquoi nous avons 
arrêté nos choix sur des outils cliniques présentant de bonnes qualités psychométriques et 
validés avec d’autres maladies ayant des atteintes similaires. Une autre limite à ce projet est 
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le type d’outil clinique développé. Le DSI-ARSACS est une échelle de gravité semi-
quantitative, caractérisée par des items cotés de façon ordinale et quelques items évalués de 
façon quantitative, ce qui laisse place à l’interprétation de l’évaluateur et en fait un outil 
clinique susceptible d’être moins reproductible. Ce choix a toutefois été effectué en 
considérant les besoins des essais thérapeutiques et des cliniciens qui utiliseront cette 
échelle. 
 
VI.8.3 Validité interne  
 
Certains biais sont susceptibles d’affecter la validité interne de l’étude.  
 
Tout d’abord, un biais de recrutement peut s’être présenté. La collecte de données s’étant 
échelonnée sur plusieurs mois, plusieurs évaluations ont été réalisées en période hivernale. 
La capacité à se déplacer dans ces conditions peut avoir fait en sorte que les personnes les 
plus mobiles sont celles qui ont participé à l’étude, entraînant une sous-représentation des 
catégories moins mobiles. Un deuxième biais possible est le biais de rappel. Ce dernier 
pouvait se présenter entre les deux temps de mesure pour l’évaluateur 1 (biais 
d’évaluateur/erreur systématique) et entre les différents temps de mesure pour la personne 
évaluée. En effet, les deux groupes étaient susceptibles de se souvenir des évaluations 
précédentes, ce qui pouvait influencer les résultats. Les participants ont pu profiter d’un 
effet d’apprentissage lors de l’évaluation de certains items, ce qui peut avoir influencé les 
résultats. Finalement, un biais de mémoire peut s’être présenté en ce qui concerne l’item 
« Rétraction des tendons d’Achille », car le participant devait faire appel à sa mémoire afin 
de répondre correctement à la question de l’évaluateur au sujet des antécédents de chirurgie 
aux pieds. 
 
VI.8.4 Validité externe  
 
En effectuant cette recherche dans la région du Saguenay-Lac-Saint-Jean, où les deux tiers 
de la population ARSCS québécoise résident, cela a permis d’augmenter la capacité de  
généraliser les résultats à l’ensemble de la population de la province de Québec touché par 
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cette maladie. Toutefois, le nombre limité de patients pour l’étude de validation (28), ainsi 
que la difficulté d’obtenir une bonne représentativité dans chaque groupe d’âge, peuvent 
limiter la validité externe de ce projet.  
 
 
 CHAPITRE VII. CONCLUSION 
 
La connaissance de l’évolution naturelle d’une maladie est nécessaire avant d’entreprendre 
des essais thérapeutiques, afin de départager les changements de condition dus à l’évolution 
attendue, basée sur les connaissances de la maladie dégénérative et l’expérience clinique, 
de ceux entraînés par un traitement spécifique. Le manque d’outils validés permettant de 
mesurer la gravité d’une maladie rare peut être un frein aux essais thérapeutiques, comme 
c’est le cas en ce qui concerne l’ARSCS. Au moment de la recension systématique des 
écrits à ce sujet, il n’existait pas d’échelle spécifique pour l’ARSCS et aucune échelle 
générique ou spécifique à une autre maladie ne permettait de couvrir tous les aspects 
retrouvés chez cette population et nécessitant une mesure fidèle et valide. Le DSI-ARSACS 
a été développé dans ce contexte et les résultats obtenus lors de la phase de validation 
permettent de croire que cette échelle pourra être utilisée dans le cadre des essais 
thérapeutiques à venir, raison qui a motivé ce projet. Ce projet de maîtrise fait partie d’un 
projet beaucoup plus vaste et une étude longitudinale sur cinq ans permettra de valider une 
version épurée de cette échelle et de déterminer la sensibilité au changement de cette 
dernière. Une étude de fidélité auprès d’évaluateurs non expérimentés avec cette échelle de 
gravité ou avec la clientèle ARSCS est aussi prévue, afin de permettre l’implantation de 
cette échelle dans les autres milieux cliniques et de recherche. L’évaluation de cette 
clientèle sera davantage standardisée, ce qui est d’une importance majeure en contexte 
d’essais cliniques, mais ce qui est aussi souhaitable en contexte de suivi clinique 
longitudinal. 
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AFFILIÉ À 
 
École de réadaptation 
Faculté de médecine et des sciences  de la santé 
GRIMN / Clinique des maladies neuromusculaires / CSSS de Jonquière 
2230, rue de l’Hôpital, 7ème étage   Jonquière (Québec) Canada   G7X 7X2 
 
 
 
 
FORMULAIRE D’INFORMATION ET CONSENTEMENT 
Participants majeurs 
 
 
Titre du projet  Validation d’une échelle de gravité pour l’Ataxie Récessive Spastique de 
Charlevoix-Saguenay (ARSCS) 
 
Chercheurs responsables  
du projet : 
 
Jean Mathieu, M.D., MSc, FRCP(C), Clinique des maladies neuromusculaires, 
Groupe de recherche interdisciplinaire sur les maladies neuromusculaires et 
Université de Sherbrooke 
Cynthia Gagnon, erg., Ph. D., Clinique des maladies neuromusculaires, 
Groupe de recherche interdisciplinaire sur les maladies neuromusculaires et 
Université de Sherbrooke 
 
Cochercheurs : 
 
Jean-Pierre Bouchard, M.D., Ph. D. 
Bernard Brais; M.D., Ph. D. 
Hung-Tien Bui, Ph. D. 
Mario Leone, Ph. D. 
Isabelle Lessard, pht., MSc (c) 
Caroline Lavoie, pht., MSc (c) 
Jessica Thériault, MSc (c) 
 
Organismes 
subventionnaires :  
Instituts de recherche en santé du Canada (IRSC) et Fondation de l’Ataxie 
Charlevoix-Saguenay 
 
 
1. PRÉAMBULE 
 
Nous sollicitons votre participation à un projet de recherche visant à développer et à valider une 
échelle de gravité de l’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS). Cependant, 
avant d’accepter de participer à ce projet et de signer ce formulaire d’information et de consentement, 
veuillez prendre le temps de lire, de comprendre et de considérer attentivement les renseignements 
qui suivent. 
 
Ce formulaire peut contenir des mots que vous ne comprenez pas. Nous vous invitons à poser toutes 
les questions que vous jugerez utiles aux chercheurs responsables du projet ou aux autres membres 
du personnel affectés au projet de recherche et à leur demander de vous expliquer tout mot ou 
renseignement qui n’est pas clair. 
 Formulaire d’information et de consentement approuvé le 12 juillet 2013 par le Comité d’éthique de la recherche du Centre 
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2. NATURE ET OBJECTIFS DU PROJET DE RECHERCHE 
 
Les chercheurs de la Clinique des maladies neuromusculaires (CMNM) du Centre de santé et de 
services sociaux de Jonquière en collaboration avec leurs collègues du Groupe de recherche 
interdisciplinaire sur les maladies neuromusculaires (GRIMN) poursuivent une recherche visant à 
développer et à valider une échelle de gravité pour l’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-
Saguenay. Cette échelle favorisera le suivi à long terme des personnes atteintes et améliorera les 
connaissances sur l’évolution naturelle de la maladie en vue des futurs essais thérapeutiques. 
 
L’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) est une maladie neurodégénérative 
héréditaire particulièrement fréquente au Saguenay-Lac St-Jean. Même si les médecins et les autres 
professionnels de la région en connaissent très bien les principales manifestations et sont en mesure 
d’accorder aux personnes atteintes les soins appropriés à leur condition, cette étude vise à améliorer 
davantage la qualité des soins et standardiser l’évaluation des signes et symptômes de la maladie. 
 
Cette étude se déroulera à partir de 2013 et environ 50 personnes qui, comme vous, sont atteintes de 
l’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay et suivies à la Clinique des maladies 
neuromusculaires du Centre de santé et de services sociaux (CSSS) de Jonquière, participeront au 
projet. 
 
 
3. DÉROULEMENT DU PROJET DE RECHERCHE 
 
Si vous acceptez de prendre part à ce projet, votre participation consistera en 3 rencontres d’une 
durée totale de 9h00, soit 3 demi-journées à la Clinique des maladies neuromusculaires. 
 
3.1 Première rencontre 
La première rencontre se déroulera à la Clinique des maladies neuromusculaires. Lors de cette 
rencontre d’une demi-journée, les procédures et tests suivants seront effectués : 
3.1.1 Remise, explications et signature du formulaire d’information et de consentement par la 
physiothérapeute; 
3.1.2 Prélèvement sanguin de 15 ml (1 cuillère à soupe) par l'infirmière pour réaliser des 
analyses génétiques (confirmation de la mutation et de l’homozygosité) et autres analyses 
de nature exploratoire; 
3.1.3 Application des tests et questionnaires suivants en compagnie de la physiothérapeute : 
a) Échelle ARAS, échelle spécifique pour l’ARSCS ; 
b) Virtual Peg Insertion Test (VPIT) qui évalue la fonction des membres supérieurs; 
c) Nine-hole peg test qui évalue la fonction des membres supérieurs; 
d) Test Purdue pegboard qui évalue la dextérité des mains; 
e)  Questionnaire SF-12 sur la perception de votre santé;  
f)   Échelle de BERG qui évalue la capacité d’équilibre; 
 
3.1.4 Consultation de vos dossiers médicaux pour y recueillir des informations relatives à votre 
état de santé passé et présent ainsi que des résultats d’examen ou test que vous avez 
passé. 
 
3.2 Deuxième rencontre 
Cette deuxième rencontre se déroulera à la Clinique des maladies neuromusculaires. Lors de cette 
rencontre d’une demi-journée, la physiothérapeute vous fera passer les tests et questionnaires 
suivants :  
a) Échelle ARAS (incluant la spirale d’Archimède et le test de poursuite du doigt sur 
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tablette graphique); 
b) Questionnaire de la MHAVIE sur les habitudes de vie; 
c) Échelle de SARA qui évalue la gravité de l’ataxie; 
d)   Standardized Finger-to-nose test qui évalue la coordination; 
e)  Questionnaire Fall efficacy scale (FES-1) sur le sentiment d’inquiétude lié au risque de 
chute dans diverses situations. 
 
 
3.3 Troisième rencontre 
Cette troisième rencontre se déroulera à la Clinique des maladies neuromusculaires. Lors de cette 
rencontre d’une demi-journée, une deuxième physiothérapeute vous fera passer les tests et 
questionnaires suivants :  
a) Échelle ARAS; 
b) Index de BARTHEL sur les habitudes de vie; 
c) Test du pendulum et mesure de la longueur du segment (tibia) qui évalue la spasticité; 
d)   Test de marche sur 10 mètres qui évalue la vitesse de marche. 
e)   Échelle SPRS pour évaluer les incapacités fonctionnelles chez les personnes atteintes    
de paraplégie spastique; 
f) Test 6 minutes de marche qui évalue l’endurance à l’effort; 
g)   Évaluation de la force de préhension avec le JAMAR; 
h)   Évaluation de la force des pinces avec le pincemètre. 
 
 
4. COLLABORATION DU SUJET AU PROJET DE RECHERCHE 
 
Lors des rencontres prévues dans le cadre de ce projet, vous devrez : 
a) Porter des chaussures confortables et vos orthèses; 
b) Apporter votre auxiliaire de marche habituel. 
 
 
5. CONSTITUTION, CONSERVATION ET ACCÈS AUX DONNÉES 
 
Votre matériel biologique ainsi que l’ensemble des données recueillies dans le cadre de ce projet de 
recherche seront versés dans une banque qui pourrait être utilisée pour d’autres études en lien avec 
l’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay ou toutes autres maladies neuromusculaires. 
Ces études devront au préalable être évaluées et approuvées par le Comité d’éthique de la recherche 
du Centre de santé et de services sociaux de Chicoutimi. 
 
Les données seront conservées de façon sécuritaire à la Clinique des maladies neuromusculaires du 
CSSS de Jonquière. Le matériel biologique sera conservé de façon sécuritaire au Laboratoire de 
biologie moléculaire du Centre de recherche du CSSS de Chicoutimi, sous la responsabilité de Luigi 
Bouchard, conformément à la Politique relative à la gestion des banques de données et de matériel 
biologique pour fins de recherche en vigueur au CSSS de Chicoutimi. Afin de préserver votre identité 
ainsi que la confidentialité de vos données, vous ne serez identifié que par un numéro de code. 
 
Les données et le matériel biologique recueillis dans le cadre de ce projet seront conservés pour une 
période de 25 ans et seront détruits par la suite. 
 
De plus, dans l’éventualité ou nous voudrions conserver vos données et votre matériel biologique 
pour une période excédant les 25 ans pour que d’autres études en lien avec l’Ataxie Récessive 
Spastique de Charlevoix-Saguenay ou toutes autres maladies neuromusculaires puissent être faites 
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ultérieurement et si vous avez au préalable consenti à cette possibilité, nous demanderons 
l’approbation du Comité d’éthique de la recherche du Centre de santé et de services sociaux de 
Chicoutimi pour prolonger la période de conservation. 
 
Seuls les membres de l’équipe de recherche auront accès aux données et au matériel biologique afin 
de réaliser l’étude en lien avec les objectifs scientifiques du projet décrits dans le formulaire 
d’information et de consentement. 
 
 
6. AVANTAGES ASSOCIÉS AU PROJET DE RECHERCHE 
 
Il se peut que vous retiriez un bénéfice personnel de votre participation à ce projet de recherche, mais 
on ne peut vous l’assurer. Par ailleurs, les résultats obtenus contribueront à l’avancement des 
connaissances dans ce domaine. 
 
 
7. RISQUES ET INCONVÉNIENTS ASSOCIÉS AU PROJET DE RECHERCHE 
 
7.1 Risques physiques et psychologiques 
Vous pourriez ressentir un inconfort lors du prélèvement sanguin, généralement fait à partir d’une 
veine de la région du pli du coude. Il peut en résulter une légère douleur, une ecchymose (bleu) et 
plus rarement, une perte de conscience ou une infection au site de prélèvement. 
 
Il est aussi possible que vous ressentiez une fatigue physique et mentale temporaire suite aux 
évaluations réalisées. 
 
Vous pourriez également ressentir du découragement en constatant votre difficulté à réussir certains 
tests prévus dans le cadre de l’étude et en prenant conscience des limites imposées par votre 
maladie. 
 
7.2 Risques socioéconomiques 
Un risque associé au projet de recherche est lié à la divulgation des résultats ou de votre participation 
au projet à des tiers. Votre participation à des projets de recherche en génétique pourrait dans 
certains cas compromettre ou diminuer vos chances d’assurabilité (assurance-vie, invalidité ou santé) 
ou d’obtenir certains emplois, de même que celles de votre famille. 
 
 
8. PARTICIPATION VOLONTAIRE ET POSSIBILITÉ DE RETRAIT 
 
Votre participation à ce projet de recherche est volontaire. Vous êtes donc libre de refuser ou d’y 
participer. Vous pouvez également vous retirer de ce projet à n’importe quel moment, sans avoir à 
donner de raisons, en faisant connaître votre décision à l’un des chercheurs responsables du projet 
ou à l’un des membres du personnel affectés au projet. 
 
Votre décision de ne pas participer à ce projet de recherche ou de vous en retirer n’aura aucune 
conséquence sur la qualité des soins et des services auxquels vous avez droit ou sur votre relation 
avec les chercheurs responsables du projet ou les autres intervenants. 
 
Les chercheurs responsables du projet de recherche ou le Comité d’éthique de la recherche du 
Centre de santé et des services sociaux de Chicoutimi peuvent mettre fin à votre participation, sans 
votre consentement, si de nouvelles découvertes ou informations indiquent que votre participation au 
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projet n’est plus dans votre intérêt ou s’il existe des raisons administratives d’abandonner le projet. 
 
Si vous vous retirez ou êtes retiré du projet, l’information déjà obtenue dans le cadre de ce projet sera 
conservée aussi longtemps que nécessaire pour rencontrer les exigences réglementaires. 
 
Toute nouvelle connaissance acquise durant le déroulement du projet qui pourrait affecter votre 
décision de continuer d’y participer vous sera communiquée sans délai verbalement et par écrit. 
 
 
9. CONFIDENTIALITÉ 
 
Durant votre participation à ce projet, les chercheurs responsables du projet, Jean Mathieu et Cynthia 
Gagnon ainsi que leur personnel, recueilleront et consigneront dans un dossier de recherche les 
renseignements vous concernant. Seuls les renseignements nécessaires pour répondre aux objectifs 
scientifiques de ce projet seront recueillis. 
 
Ces renseignements peuvent comprendre les informations contenues dans vos dossiers médicaux 
concernant son état de santé passé et présent, ses habitudes de vie, ainsi que les résultats de tous 
les tests, examens et procédures qu’il aura à subir durant ce projet. Son dossier peut aussi 
comprendre d’autres renseignements tels que son nom, son sexe, sa date de naissance et son 
origine ethnique. 
 
Tous les renseignements recueillis demeureront strictement confidentiels dans les limites prévues par 
la loi. Afin de préserver votre identité et la confidentialité des renseignements, vous ne serez identifié 
que par un numéro de code. La clé du code reliant votre nom à votre dossier de recherche sera 
conservée sous clé par les chercheurs responsables dans le bureau de la coordonnatrice de 
recherche à la Clinique des maladies neuromusculaires du CSSS de Jonquière. 
 
Les chercheurs responsables du projet utiliseront les données de l'étude à des fins de recherche dans 
le but de répondre aux objectifs scientifiques du projet décrits dans le formulaire d’information et de 
consentement. Ces données de recherche seront conservées pendant 25 ans par les chercheurs 
responsables. 
 
Les données pourront être publiées dans des revues spécialisées ou faire l’objet de discussions 
scientifiques, mais il ne sera pas possible de vous identifier. Également, les données du projet ainsi 
que le matériel biologique prélevé pourraient servir pour d’autres analyses de données reliées au 
projet ou pour l’élaboration de projets de recherches futurs. Par ailleurs, vos renseignements 
personnels, tels que votre nom ou vos coordonnées, seront conservés pendant 25 ans après la fin du 
projet par les chercheurs responsables et seront détruits par la suite, sauf si vous avez consenti à une 
période de conservation plus longue. 
 
À des fins de surveillance et de contrôle, votre dossier de recherche pourra être consulté par une 
personne mandatée par le Comité d’éthique de la recherche du Centre de santé et des services 
sociaux de Chicoutimi ou par l’établissement ou par une personne mandatée par des organismes 
publics autorisés. Toutes ces personnes et organismes adhèrent à une politique de confidentialité. 
 
À des fins de protection, notamment afin de pouvoir communiquer avec vous rapidement, vos noms 
et prénoms, vos coordonnées et la date de début et de fin de votre participation au projet seront 
conservés pendant un an après la fin du projet dans un répertoire maintenu par les chercheurs 
responsables ou par l’établissement. 
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Vous avez le droit de consulter votre dossier de recherche pour vérifier l’exactitude des 
renseignements recueillis et les faire rectifier au besoin, et ce, aussi longtemps que les chercheurs 
responsables du projet ou l’établissement détiennent ces informations. 
 
 
10. FINANCEMENT DU PROJET DE RECHERCHE 
 
Les chercheurs responsables du projet a reçu un financement des Instituts de recherche en santé du 
Canada (IRSC) et de la Fondation de l’Ataxie Charlevoix-Saguenay pour mener à bien ce projet de 
recherche. 
 
 
11. INDEMNISATION EN CAS DE PRÉJUDICE ET DROITS DU SUJET DE RECHERCHE 
 
Si vous deviez subir quelque préjudice que ce soit dû à votre participation au projet de recherche, 
vous recevrez tous les soins et services requis par votre état de santé, sans frais de votre part. 
 
En acceptant de participer à ce projet, vous ne renoncez à aucun de vos droits ni ne libérez les 
chercheurs, les organismes subventionnaires ou l’établissement de leur responsabilité civile et 
professionnelle. 
 
 
12. COMPENSATION 
 
Vous recevrez une somme forfaitaire de 75,00$ en compensation des frais encourus et des 
contraintes subies pour votre participation à cette étude. Si vous vous retirez ou si vous êtes retirez 
du projet avant qu’il ne soit complété, vous recevrez un montant proportionnel à celui de votre 
participation. 
 
 
13. IDENTIFICATION DES PERSONNES-RESSOURCES 
 
Si vous avez des questions concernant le projet de recherche ou si vous éprouvez un problème que 
vous croyez relié à votre participation au projet de recherche, vous pouvez communiquer avec l’un 
des chercheurs responsables du projet ou avec la coordonnatrice de recherche : 
 
Chercheure responsable du projet : Cynthia Gagnon, Ph.D. au 418 695-7700 poste 2756 
 (les jours ouvrables) 
 
Coordonnatrice de recherche : Jessica Thériault au 418-695-7777 
 (les jours ouvrables) 
 
Pour toute question concernant vos droits en tant que sujet participant à ce projet de recherche ou si 
vous avez des plaintes ou des commentaires à formuler, vous pouvez communiquer avec le 
commissaire local aux plaintes et à la qualité des services du Centre de Santé et de Services Sociaux 
de Jonquière au numéro suivant 418 695-7700 poste 2664. 
 
 
14. SURVEILLANCE DES ASPECTS ÉTHIQUES DU PROJET DE RECHERCHE 
 
Le Comité d’éthique de la recherche du Centre de santé et des services sociaux de Chicoutimi a 
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approuvé ce projet de recherche et en assure le suivi. De plus, il approuvera au préalable toute 
révision et toute modification apportée au formulaire d’information et de consentement et au protocole 
de recherche. 
 
Pour toutes les questions reliées à l’éthique, concernant vos droits ou concernant les conditions dans 
lesquelles se déroule votre participation à ce projet, vous pouvez communiquer avec la 
coordonnatrice du comité, Madame Christine Gagnon au 418 541-1234 poste 3294. 
 
Formulaire d’information et de consentement approuvé le 12 juillet 2013 par le Comité d’éthique de la recherche du Centre 
de santé et de services sociaux de Chicoutimi. 
 
P ti i t j
CONSENTEMENT 
 
Titre du projet :  Validation d’une échelle de gravité pour l’Ataxie Récessive Spastique de 
Charlevoix-Saguenay (ARSCS) 
 
 
I. CONSENTEMENT DU SUJET 
 
J’ai pris connaissance du formulaire d’information et de consentement. Je reconnais qu’on m’a 
expliqué le projet, qu’on a répondu à mes questions et qu’on m’a laissé le temps voulu pour prendre 
une décision. 
 
Je consens à participer à ce projet de recherche aux conditions qui y sont énoncées. Une copie 
signée et datée du présent formulaire d'information et de consentement m’a été remise. 
 
 
Nom et signature du sujet de recherche       Date 
 
 
II. UTILISATION SECONDAIRE ET CONSERVATION DU MATÉRIEL BIOLOGIQUE ET DES DONNÉES 
 
1) Acceptez-vous que votre échantillon sanguin et vos données soient utilisés pour la réalisation 
d’autres études en lien avec l’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay ou toutes 
autres maladies neuromusculaires pendant la période de conservation prévue, soit 25 ans? 
 
Oui      Non     
 
 
2) Acceptez-vous que votre échantillon sanguin et vos données soient conservés pour une période 
excédant les 25 ans prévus, sous réserve de l’approbation du Comité d’éthique de la recherche 
du Centre de santé et de services sociaux de Chicoutimi, pour que d’autres études en lien avec 
l’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay ou toutes autres maladies 
neuromusculaires puissent être réalisées ultérieurement ? 
 
Oui       Non     
 
 
Nom et signature Date
 
 
III. SIGNATURE DE LA PERSONNE QUI A OBTENU LE CONSENTEMENT SI DIFFÉRENT DES CHERCHEURS DU 
PROJET DE RECHERCHE 
 
J’ai expliqué au sujet de recherche les termes du présent formulaire d’information et de consentement 
et j’ai répondu aux questions qu’il m’a posées. 
 
 
Nom et signature de la personne qui obtient le consentement    Date 
 
 
Formulaire d’information et de consentement approuvé le 12 juillet 2013 par le Comité d’éthique de la recherche du Centre 
de santé et de services sociaux de Chicoutimi. 
 
Participants majeurs 
Version 6 datée du 9 juillet 2013   Page 9 sur 9 
 
IV. SIGNATURE ET ENGAGEMENT DES CHERCHEURS RESPONSABLES DU PROJET 
 
Je certifie qu’on a expliqué au sujet de recherche les termes du présent formulaire d’information et de 
consentement, que l’on a répondu aux questions que le sujet de recherche avait à cet égard et qu’on 
lui a clairement indiqué qu’il demeure libre de mettre un terme à sa participation, et ce, sans 
préjudice. 
 
Je m’engage, avec l’équipe de recherche, à respecter ce qui a été convenu au formulaire 
d’information et de consentement et à en remettre une copie signée au sujet de recherche. 
 
 
Nom et signature de l’un des chercheurs responsables du projet de recherche  Date 
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Disease Severity Index for Autosomal Recessive Spastic Ataxia 
of Charlevoix-Saguenay (DSI-ARSACS) 
 
 
 
 
 
 
DSI-ARSACS 
Disease Severity Index – Autosomal Recessive Spastic Ataxia of Charlevoix-Saguenay 
 
Nom:  Commentaires et état général : 
Âge:  
Date/heure:  
Numéro dossier :  Niveau de participation : 
Dominance:  r D  r G 
Test Cotation Pointage  
1. Langage durant 
conversation 
normale 
0. Normal 
1. Langage atteint discrètement (discrète anomalie dans le rythme et la clarté) 
2. Langage atteint mais facile à comprendre 
3. Mots occasionnellement difficiles à comprendre 
4. Plusieurs mots difficiles à comprendre 
5. Quelques mots compréhensibles ou langage inintelligible 
  
= /5 
 
So
us
-to
ta
l C
ér
éb
el
le
ux
 
/2
6 
2. Spirale 
d’Archimède (voir 
au verso) 
0. Normal (tracé quitte le patron sur moins de 1 cm de la longueur totale) 
1. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la longueur totale), < 30 s 
2. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la longueur totale), ≥ 30 s 
3. Spirale irrégulière (trait(s) touchant ou recoupant la ligne adjacente ou un autre trait) 
4. Spirale très irrégulière (traits touchant ou recoupant 2 lignes ou plus) 
5. Spirale non reconnaissable ou non complétée  
Main 
dominante = /5 
 
3. Test doigt-nez 
0. Normal 
1. Oscillation d'une amplitude de < 2cm 
2. Oscillation d'une amplitude de < 5cm 
3. Oscillation d'une amplitude ≥ 5cm 
4. Tâche impossible à réaliser ou mouvement complètement désorganisé 
Dominant =    
/4 
 
Non dominant =    
/4 
Moyenne 
 
= 
 
 
/4 
 
4. Test de la 
poursuite du doigt  
0. Normal-pas de dysmétrie 
1. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie < 5 cm 
2. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie < 15 cm 
3. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie  ≥  15 cm 
4. Incapable de réaliser la tâche 
Dominant =    
/4 
 
Non dominant =    
/4 
Moyenne 
 
= 
 
 
/4 
 
5. Cercle avec 
pied 
0. Cercle normal (diamètre de 30 cm) 
1. Circumduction avec angles (complété, diamètre d'environ 30 cm) 
2. Déformations importantes du cercle (complété, diamètre inférieur à 30 cm et de forme très irrégulière) 
3. Amorce du mouvement  (cercle non complété) 
4. Incapable d’initier le mouvement 
Droit = 
/4 
 
Gauche =  
/4	    
Moyenne	     =   /4  
6. LEMOCOT Cotation selon les données normatives figurant à l'annexe 1 
Nb cibles en 20s 
   Pied dominant = 
   Pied non-dom = 
 
Cote Dom =         /4 
Cote Non-dom =  /4	    Moyenne	     =   /4   
7. Tandem 10 pas 
 
r Sans orthèse 
r Avec orthèse(s) 
0. 7 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit 
1. > 3 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit 
2. > 3 pas avec distance talon-orteil < 3 pouces 
3. 2 à 3 pas consécutifs avec distance talon-orteil < 3 pouces 
4. 1 pas 
5. Incapable, requiert assistance ou refuse d'effectuer la tâche 
  
= /5 
 
So
us
-to
ta
l M
ob
ili
té
 
/2
1 
8. Mobilité 
 
r Sans orthèse 
r Avec orthèse(s) 
0. Marche normale 
1. Démarche anormale, sans aide; parcourt 8 m en ≤ 10 s 
2. Démarche anormale, sans aide; parcourt 8 m (> 10 s et ≤ 20 s) 
3. Marche avec une aide unilatérale (canne ou béquille) et parcourt 8 m en ≤ 20 s   ou marche sans aide 
et parcourt 8 m en > 20 s 
4. Marche avec aide bilatérale (cannes, béquilles canadiennes, marchette) et fait 8 m en ≤ 20 s ou 
marche avec aide unilatérale et parcourt 8 m en > 20 s 
5. Marche avec aide bilatérale et parcourt 8 m en > 20 s 
6. Marche limitée à quelques pas avec aide bilatérale, ne dépassant pas 8 m 
7. Confiné au fauteuil roulant avec autonomie aux transferts, avec ou sans adaptation(s) 
8. Confiné au fauteuil roulant avec dépendance aux transferts 
  
= /8 
 
9. Équilibre assis  
0. Peut demeurer assis >10 s, sans oscillation et sans appui des membres supérieurs 
1. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations intermittentes, sans appui des membres     
    supérieurs 
2. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations constantes, sans appui des membres supérieurs 
3. Peut demeurer assis >10 s avec support intermittent des membres supérieurs 
4. Incapable de demeurer assis >10 s sans appui constant des membres supérieurs ou refuse  
    d'effectuer la tâche 
 
Yeux ouverts 
 
Yeux fermés 
= 
 
= 
/4 
 
/4 
 
	  	   	  
Test Cotation Pointage  
10. Tonus 
musculaire 
 
(Ashworth modifié) 
0. Normal 
1. Discrète ↑ manifestée par un ressaut et relâchement ou ↑ minimale à la fin ou au début de l'a.a. (1) 
2. Discrète ↑ manifestée par un ressaut suivi d'une ↑ minimale  sur moins de la moitié de l'a.a. (1+) 
3. ↑ marquée sur plus de la moitié de l'a.a. (2)    
4. ↑ importante rendant la mobilisation passive difficile. (3) 
5. Le membre est fixé en extension ou en flexion. (4) 
Adducteurs des hanches 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
So
us
-to
ta
l P
yr
am
id
al
 
/2
1 
Fléchisseurs  du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
Extenseurs du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
 Moyenne = /5  
11. Échelle de 
spasme 
 
(Penn) 
0. Absence de spasme 
1. Absence de spasme spontané; spasmes induits par stimulation, mobilisation 
2. Spasmes spontanés occasionnels 
3. Nombre de spasmes spontanés compris entre 1 et 10 par heure 
4. Plus de 10 spasmes spontanés par heure 
  
= /4 
 
12. Rétraction des 
tendons d’Achille 
0. Amplitude de la dorsiflexion passive ≥ 15 à 20º 
1. Amplitude de la dorsiflexion passive 5 à 14º 
2. Amplitude de la dorsiflexion passive -5 à 4º 
3. Amplitude de la dorsiflexion passive < -5º  ou chirurgie d'allongement de tendon ou arthrodèse de la      
    cheville 
Amplitude 
    Droit =  
    Gauche =  
 
Cote D =             /3 
Cote G =             /3      	   Moyenne = /3  
13. Force 
musculaire 
proximale 
0. Force normale (MRC 5) 
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) 
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) 
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) 
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) 
5. Plégie (MRC 0) 
Abducteurs des hanches 
     Droit =            /5 
  Gauche =          /5 
 
Fléchisseurs de la hanche 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
Extenseurs du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
Fléchisseurs du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
 Moyenne = /5  
14. Fonction 
vésicale 
0. Pas de symptômes vésicaux 
1. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou incontinence occasionnelle ne  
    nécessitant pas de traitement 
2. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou incontinence occasionnelle nécessitant   
    un traitement 
3. Incontinences urinaires, peuvent être contrôlées avec un traitement 
4. Incontinences urinaires malgré traitement 
  
= /4 
 
15. Force 
musculaire distale 
0. Force normale (MRC 5) 
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) 
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) 
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) 
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) 
5. Plégie (MRC 0) 
1er Interosseux dorsal 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
So
us
-to
ta
l N
eu
ro
pa
th
iq
ue
 
/1
1 
Abducteur court du pouce 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
Dorsifléchisseurs de la cheville 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
Extenseur du 1er orteil 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 Moyenne = /5  
16. Pied 
0. Aucune déformation ou pied plat 
1. Arche élevée réductible ou déformation réductible des orteils  (partielle ou complète) 
2. Pied creux fixe avec ou sans déformation réductible des orteils 
3. Pied creux fixe et déformation fixe des orteils en griffe/en marteau ou chirurgie correctrice au pied 
Droit =    
/3 
 
Gauche =    
/3	    Moyenne	     =   /3  
17. Vibration 
malléole externe 
0. 12 secondes ou plus 
1. 8,00-11,99 secondes 
2. 5,00-7,99 secondes 
3. Moins de 5 secondes 
Résultats (s) 
    Droit =  
    Gauche = 
 
Cote D =             /3 
Cote G =             /3	  
 
Moyenne	     =   /3 
 
   Score total /79  
 Signature de l'évaluateur : ____________________________________________________      	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1. Application 
 
Le  matériel suivant est requis pour l’administration de l’échelle : 
• Guide abrégé de l’administration de l’échelle 
• Feuille de cotation de l’échelle (voir p.4-5)  
• Chaise avec dossier et appuis-bras 
• Oreiller ou coussin   
• Crayon à l’encre de grosseur standard 
• Chronomètre 
• Goniomètre 
• Diapason 128Hz 
• 2 cercles de 6 cm de diamètre 
• Distance de marche de 8 mètres 
• Ceinture de marche 
• 2 lignes jaunes de 30 cm, parallèles, distancées de 30 cm l’une de l’autre 
 
 
Procédures d’évaluation  
 
Tenue vestimentaire et équipement du client : Le client doit porter des vêtements 
souples et confortables. Celui-ci doit avoir des chaussures adéquates pour l’évaluation. Il 
doit également porter ses orthèses et ses lunettes et apporter son auxiliaire de marche, 
s’il y a lieu.  
 
Items d’évaluation chronométrés : L’image du chronomètre près du titre de l’item à 
évaluer indique que le test est chronométré.  
 
Démonstration des items d’évaluation : Pour assurer la bonne compréhension de 
l’exécution du test que le client doit effectuer, l’évaluateur doit en tout temps le démontrer 
lorsqu’il donne les consignes.    
 
Position de départ standardisée : Il est important de respecter la position de départ 
standardisée décrite au début de chaque item d’évaluation.  
 
Cotation des items : En cas d’hésitation entre deux cotes, inscrire la plus élevée 
(exemple: 3!4). L’échelle est divisée en sous-totaux. L’addition du pointage de chaque 
item permet de calculer le sous-total de cette section. L’addition des sous-totaux permet 
d’obtenir le pointage total de l’échelle. 
 
Sécurité du client : Si l’évaluateur juge que l’item à évaluer est non sécuritaire pour le 
client, celui-ci ne doit pas être évalué. La cotation la plus élevée sera alors accordée.  
 
Périodes de repos : Les périodes de repos sont acceptables si le client en ressent le 
besoin entre les items d’évaluation.  
 
Refus du client d’être évalué pour certains items : Si le client refuse par manque de 
collaboration, l’item ne doit pas être coté. Par contre, s’il refuse car il se sent incapable 
d’effectuer la tâche, la cotation la plus élevée de l’item lui sera accordée.  
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2. Feuille de cotation   
DSI-ARSACS 
Disease Severity Index – Autosomal Recessive Spastic Ataxia of Charlevoix-Saguenay 
Nom:  Commentaires et état général : 
Âge:  
Date/heure:  
Numéro dossier :  Niveau de participation : 
Dominance:  " D  " G 
Test Cotation Pointage  
1. Langage durant 
conversation 
normale 
0. Normal 
1. Langage atteint discrètement (discrète anomalie dans le rythme et la clarté) 
2. Langage atteint mais facile à comprendre 
3. Mots occasionnellement difficiles à comprendre 
4. Plusieurs mots difficiles à comprendre 
5. Quelques mots compréhensibles ou langage inintelligible 
  
= /5 
 
So
us
-to
ta
l C
ér
éb
el
le
ux
 
/2
6  
2. Spirale 
d’Archimède (voir 
au verso) 
0. Normal (tracé quitte le patron sur moins de 1 cm de la longueur totale) 
1. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la longueur totale), < 30 s 
2. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la longueur totale), ≥ 30 s 
3. Spirale irrégulière (trait(s) touchant ou recoupant la ligne adjacente ou un autre trait) 
4. Spirale très irrégulière (traits touchant ou recoupant 2 lignes ou plus) 
5. Spirale non reconnaissable ou non complétée  
Main 
dominante = /5 
 
3. Test doigt-nez 
0. Normal 
1. Oscillation d'une amplitude de < 2cm 
2. Oscillation d'une amplitude de < 5cm 
3. Oscillation d'une amplitude ≥ 5cm 
4. Tâche impossible à réaliser ou mouvement complètement désorganisé 
Dominant =    
/4 
 
Non-dominant =    
/4 
Moyenne 
 
= 
 
 
/4 
 
4. Test de la 
poursuite du doigt  
0. Normal-pas de dysmétrie 
1. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie < 5 cm 
2. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie < 15 cm 
3. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie  ≥  15 cm 
4. Incapable de réaliser la tâche 
Dominant =    
/4 
 
Non-dominant =    
/4 
Moyenne 
 
= 
 
 
/4 
 
5. Cercle avec 
pied 
0. Cercle normal (diamètre de 30 cm) 
1. Circumduction avec angles (complété, diamètre d'environ 30 cm) 
2. Déformations importantes du cercle (complété, diamètre inférieur à 30 cm et de forme très irrégulière) 
3. Amorce du mouvement  (cercle non complété) 
4. Incapable d’initier le mouvement 
Droit = 
/4 
 
Gauche =  
/4!  
Moyenne!
 
 
= 
 
 
/4 
 
6. LEMOCOT Cotation selon les données normatives figurant à l'annexe 1 
Nb cibles en 20s 
   Pied dominant = 
   Pied non-dom = 
 
Cote Dom =         /4 
Cote Non-dom =  /4!  Moyenne!
 
 
= 
 
 
/4 
  
7. Tandem 10 pas 
 
" Sans orthèse 
" Avec orthèse(s) 
0. 7 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit 
1. > 3 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit 
2. > 3 pas avec distance talon-orteil < 3 pouces 
3. 2 à 3 pas consécutifs avec distance talon-orteil < 3 pouces 
4. 1 pas 
5. Incapable, requiert assistance ou refuse d'effectuer la tâche 
  
= /5 
 
So
us
-to
ta
l M
ob
ili
té
 
/2
1  8. Mobilité  
" Sans orthèse 
" Avec orthèse(s) 
0. Marche normale 
1. Démarche anormale, sans aide; parcourt 8 m en ≤ 10 s 
2. Démarche anormale, sans aide; parcourt 8 m (> 10 s et ≤ 20 s) 
3. Marche avec une aide unilatérale (canne ou béquille) et parcourt 8 m en ≤ 20 s   ou marche sans aide 
et parcourt 8 m en > 20 s 
4. Marche avec aide bilatérale (cannes, béquilles canadiennes, marchette) et fait 8 m en ≤ 20 s ou 
marche avec aide unilatérale et parcourt 8 m en > 20 s 
5. Marche avec aide bilatérale et parcourt 8 m en > 20 s 
6. Marche limitée à quelques pas avec aide bilatérale, ne dépassant pas 8 m 
7. Confiné au fauteuil roulant avec autonomie aux transferts, avec ou sans adaptation(s) 
8. Confiné au fauteuil roulant avec dépendance aux transferts 
  
= /8 
 
9. Équilibre assis  
0. Peut demeurer assis >10 s, sans oscillation et sans appui des membres supérieurs 
1. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations intermittentes, sans appui des membres     
    supérieurs 
2. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations constantes, sans appui des membres supérieurs 
3. Peut demeurer assis >10 s avec support intermittent des membres supérieurs 
4. Incapable de demeurer assis >10 s sans appui constant des membres supérieurs ou refuse  
    d'effectuer la tâche 
 
Yeux ouverts 
 
Yeux fermés 
= 
 
= 
/4 
 
/4 
 
10. Tonus 
musculaire 
 
(Ashworth modifié) 
0. Normal 
1. Discrète ↑ manifestée par un ressaut et relâchement ou ↑ minimale à la fin ou au début de l'a.a. (1) 
2. Discrète ↑ manifestée par un ressaut suivi d'une ↑ minimale  sur moins de la moitié de l'a.a. (1+) 
3. ↑ marquée sur plus de la moitié de l'a.a. (2)    
4. ↑ importante rendant la mobilisation passive difficile. (3) 
5. Le membre est fixé en extension ou en flexion. (4) 
Adducteurs des hanches 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
So
us
-to
ta
l P
yr
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id
al
 
/2
1  
Fléchisseurs  du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
Extenseurs du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
 Moyenne = /5  
11. Échelle de 
spasme 
 
(Penn) 
0. Absence de spasme 
1. Absence de spasme spontané; spasmes induits par stimulation, mobilisation 
2. Spasmes spontanés occasionnels 
3. Nombre de spasmes spontanés compris entre 1 et 10 par heure 
4. Plus de 10 spasmes spontanés par heure 
  
= /4 
 
12. Rétraction des 
tendons d’Achille 
0. Amplitude de la dorsiflexion passive ≥ 15 à 20º 
1. Amplitude de la dorsiflexion passive 5 à 14º 
2. Amplitude de la dorsiflexion passive -5 à 4º 
3. Amplitude de la dorsiflexion passive < -5º  ou chirurgie d'allongement de tendon ou arthrodèse de la      
    cheville 
Amplitude 
    Droit =  
    Gauche =  
 
Cote D =             /3 
Cote G =             /3      Moyenne = /3 
 
13. Force 
musculaire 
proximale 
0. Force normale (MRC 5) 
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) 
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) 
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) 
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) 
5. Plégie (MRC 0) 
Abducteurs des hanches 
     Droit =            /5 
  Gauche =          /5 
 
Fléchisseurs de la hanche 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
Extenseurs du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
Fléchisseurs du genou 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 
 Moyenne = /5  
14. Fonction 
vésicale 
0. Pas de symptômes vésicaux 
1. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou incontinence occasionnelle ne  
    nécessitant pas de traitement 
2. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou incontinence occasionnelle nécessitant   
    un traitement 
3. Incontinences urinaires, peuvent être contrôlées avec un traitement 
4. Incontinences urinaires malgré traitement 
  
= /4 
 
1er Interosseux dorsal 
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Spirale 
d’Archimède 
 
 Droitier 
 
Gaucher 
 
 
 
 
 
 
= /4 
15. Force 
musculaire distale 
0. Force normale (MRC 5) 
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) 
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) 
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) 
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) 
5. Plégie (MRC 0) 
1er Interosseux dorsal 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
So
us
-to
ta
l N
eu
ro
pa
th
iq
ue
 
/1
1 
Abducteur court du pouce 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
Dorsifléchisseurs de la cheville 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
Extenseur du 1er orteil 
     Droit =            /5 
     Gauche =       /5 
 Moyenne = /5  
16. Pied 
0. Aucune déformation ou pied plat 
1. Arche élevée réductible ou déformation réductible des orteils  (partielle ou complète) 
2. Pied creux fixe avec ou sans déformation réductible des orteils 
3. Pied creux fixe et déformation fixe des orteils en griffe/en marteau ou chirurgie correctrice au pied 
Droit =    
/3 
 
Gauche =    
/3!  Moyenne!
 
 
= 
 
 
/3 
 
17. Vibration 
malléole externe 
0. 12 secondes ou plus 
1. 8,00-11,99 secondes 
2. 5,00-7,99 secondes 
3. Moins de 5 secondes 
Résultats (s) 
    Droit =  
    Gauche = 
 
Cote D =             /3 
Cote G =             /3!
 
Moyenne!
 
 
= 
 
 
/3 
 
   Score total /79  
 Signature de l'évaluateur : ____________________________________________________      
! 
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3. Items d’évaluation de la composante cérébelleuse 
 
3.1. Langage  
 
Exécution 
Observer tout au long de l’évaluation en conversation normale. 
 
Cotation 
0. Normal 
1. Langage atteint discrètement (discrète anomalie dans le rythme et clarté) 
2. Langage atteint mais facile à comprendre  
3. Mots occasionnellement difficiles à comprendre   
4. Plusieurs mots difficiles à comprendre 
5. Quelques mots compréhensibles ou langage inintelligible 
 
 
3.2. Spirale d’Archimède 
 
Matériel requis 
Table de hauteur adéquate, crayon à l’encre de grosseur standard. Spirales sur la feuille 
de cotation de l’échelle.  
 
Positionnement 
Le sujet est assis devant la table, avec le coude et l’avant-bras appuyés et les pieds en 
appui. Il réalise la tâche avec la main dominante sur la spirale spécifique au côté de la 
dominance sur la feuille de cotation. Un crayon à l’encre de format standard est utilisé. Il 
peut positionner la feuille à sa convenance avant le test. Le sujet peut stabiliser la feuille 
avec son autre main. L’évaluateur ne peut stabiliser la feuille.  
 
Exécution 
Le sujet effectue le test sur les deux spirales. L’évaluateur cote la meilleure spirale 
réalisée et inscrit le temps pris par le sujet pour compléter chacune des spirales. 
 
Consignes 
Suivez le trait de la spirale, sans lever le crayon. Commencez par le centre et poursuivez 
jusqu’à la fin du tracé. L’important n’est pas la rapidité, mais la qualité du tracé.  
 
 
Cotation (Coter la meilleure des deux)  
0. Normal (tracé quitte le patron sur moins de 1 cm de la longueur totale) 
1. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la 
longueur totale), < 30 secondes 
2. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la 
longueur totale), ≥ 30 secondes  
3. Spirale irrégulière (trait(s) touchant ou recoupant la ligne adjacente ou un 
autre trait) 
4. Spirale très irrégulière (trait(s) touchant ou recoupant 2 lignes ou plus) 
5. Spirale non reconnaissable ou non complétée 
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3.3. Test doigt-nez 
 
Positionnement 
Le sujet est assis, bien adossé (un oreiller peut être ajouté dans son dos), avec les pieds 
en appui. Le doigt de l’évaluateur sert de cible fixe et doit être positionné à une distance 
correspondant à 90% de l’extension maximale du membre supérieur du sujet, face à lui. 
 
Exécution 
Le sujet réalise d’abord le test avec la main dominante et ensuite avec l’autre main. Il 
s’exerce pour trois répétitions de chaque côté. Le test débute avec le doigt du sujet sur le 
nez (5 allers-retours entre le nez du sujet et le doigt de l’évaluateur). Cotation : évaluer 
l’amplitude de l’oscillation dans la trajectoire. 
 
Consignes 
Placez votre index sur votre nez. À mon signal, venez toucher mon doigt et retournez à 
votre nez le plus rapidement et le plus précisément possible, 5 fois. Vous pouvez vous 
exercer et quand vous êtes prêt, vous partez à mon signal.   
 
Cotation (La qualité du mouvement et l’atteinte de la cible sont cotées)  
0. Normal 
1. Oscillations d’une amplitude de <2 cm  
2. Oscillations d’une amplitude de <5 cm  
3. Oscillations d’une amplitude de ≥ 5 cm  
4. Tâche impossible à réaliser ou mouvement complètement désorganisé 
 
 
3.4. Test de la poursuite du doigt 
 
Positionnement 
Le sujet est assis, bien adossé (un oreiller peut être ajouté dans son dos), avec les pieds 
en appui. Il est face à l’évaluateur à une distance de 50 % de l’extension complète du 
membre supérieur du sujet. 
 
Exécution 
L’évaluateur exécute 5 déplacements de l’index de 30 cm (1 déplacement aux 2 
secondes), selon le schéma ci-dessous, face au sujet. Le sujet doit suivre simultanément 
le doigt en mouvement avec son doigt. L’évaluateur démontre préalablement la tâche. 
Cotation : faire la moyenne des trois derniers mouvements.  
 
Consignes 
Placez votre index face au mien. Suivez mon doigt avec le vôtre aussi rapidement et 
précisément que possible.  
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Schéma de mouvement à réaliser (plan frontal), selon le membre évalué 
 
  Membre supérieur gauche              Membre supérieur droit 
  
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Cotation 
0. Normal, pas de dysmétrie 
1. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie < 5 cm 
2. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie < 15 cm 
3. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie ≥ 15 cm 
4. Incapacité à réaliser la tâche 
 
 
3.5. Cercle au sol avec le pied  
 
Positionnement 
Le sujet est assis avec les pieds en appui au sol. La stabilité assise doit être assurée 
avant de réaliser le test. Le sujet peut se stabiliser avec ses membres supérieurs sur les 
appuis-bras et un oreiller peut être ajouté dans son dos.   
 
Exécution 
Le test est réalisé avec la jambe dominante et ensuite avec l’autre jambe. Le sujet peut 
s’exercer à deux reprises. Le test débute avec le genou à 90° de flexion et trace un cercle 
au sol de 30 cm de diamètre en tournant vers l’intérieur.  
 
Consignes 
Tracez un cercle vers l’intérieur entre les deux lignes jaunes, en faisant glisser votre pied 
au sol. 
 
Cotation 
0. Cercle normal. 
1. Circumduction avec angles (complété, diamètre d’environ 30 cm) 
2. Déformation importante du cercle (complété, diamètre inférieur à 30 cm et de 
forme très  irrégulière)  
3. Amorce d’un mouvement  (cercle non complété) 
4. Incapable d’initier le mouvement 
 
 
3 
1 
2 
5 4 
1 
2 
5 
4 
3 
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3.6. LEMOCOT 
 
Matériel requis 
2 cibles rouges de 6 cm de diamètre collées au sol à une distance de 30 cm de centre à 
centre, chronomètre.  
 
 
 
 
 
 
Positionnement 
Le sujet est assis avec les pieds en appui au sol. La stabilité assise doit être assurée 
avant de réaliser le test. Le sujet peut se stabiliser avec ses membres supérieurs sur les 
appuis-bras et un oreiller peut être ajouté dans son dos. Le talon du membre inférieur 
évalué repose sur la cible #2. Le genou doit être à environ 90°.  
 
Exécution 
Les chaussures et les orthèses doivent être retirées. Le test débute avec l’hallux placé sur 
la cible # 2. Le participant doit bouger son hallux de la cible # 2 à la cible # 1 aussi 
rapidement et précisément que possible pendant 20 secondes. Le sujet peut faire un essai 
de 5-10 secondes avant de débuter. Ne pas compter la cible de départ. Faire un essai.  
 
Consignes 
Bougez votre gros orteil d’une cible à l’autre aussi rapidement et précisément que possible 
pendant 20 secondes. Ne diminuez pas la précision ou la qualité du mouvement en 
voulant augmenter votre vitesse.  
 
Cotation 
0. Norme (≥ - 1 ET) 
1. Norme - 1 ET > (X) ≥ norme - 2 ET  
2. Norme - 2 ET > (X) ≥ norme - 3 ET  
3. Norme - 3 ET > (X) ≥ 5 cibles  
4. 4 cibles et moins ou incapable d’effectuer la tâche 
  
ET : écart-type 
 X :   nombre de cibles touchées 
 
 
Les valeurs normatives figurent à l’annexe 1. 
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4. Items d’évaluation de la mobilité globale 
 
4.1. Marche tandem 
 
Matériel requis 
Ligne au sol de 5 mètres, ceinture de marche. 
 
Exécution 
Le sujet porte une ceinture de marche, ses chaussures et orthèse(s), s’il y a lieu et se 
place avec 1 pied sur la ligne au sol sans auxiliaire de marche. Il peut s’exercer pour 3 
pas. Si le sujet ne peut faire plus de 3 pas en tandem, réaliser un second essai en 
autorisant une distance de 3 pouces entre les pieds.  
 
Consignes 
Faire 10 pas un pied devant l’autre sur la ligne, en conservant un contact du talon avant 
avec les orteils du pied arrière.  
 
Cotation (Inscrire si port d’orthèse(s) ou non) 
0. 7 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil  
1. > 3 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil  
2. > 3 pas avec distance talon-orteil < 3 pouces 
3. 2-3 pas consécutifs avec distance talon-orteil < 3 pouces 
4. 1 pas 
5. Incapable, requiert assistance ou refuse d’effectuer la tâche 
 
 
4.2. Mobilité 
 
Matériel requis 
Distance de 8 mètres identifiée au sol, ligne d’identification 2 mètres avant la ligne de 
départ, chronomètre, auxiliaire de marche s’il y a lieu. 
 
Exécution  
Le sujet se positionne 2 mètres avant la ligne de départ avec ses chaussures, ses 
orthèses et son auxiliaire de marche. L’évaluateur chronomètre le temps d’exécution pour 
les 8 mètres.  Les pieds du sujet doivent dépasser la ligne d’arrivée, afin que la vitesse de 
marche soit constante lors de la mesure. 
 
Consignes 
Marchez à votre vitesse normale jusqu’à ce que je vous dise d’arrêter.  
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Cotation (Inscrire si port d’orthèse(s) ou non) 
0. Marche normale 
1. Démarche anormale, sans aide et parcourt 8 m en ≤ 10 s 
2. Démarche anormale, sans aide; parcourt 8 m (> 10 s et ≤ 20 s) 
3. Marche  avec  une  aide  unilatérale  (canne  ou béquille)  et parcourt  8 m en  
≤ 20 s ou marche sans aide en > 20 s 
4. Marche avec aide bilatérale (cannes, béquilles canadiennes, marchette) et 
parcourt 8 m en ≤ 20 s ou marche avec aide unilatérale et parcourt 8 m en      
> 20 s 
5. Marche avec aide bilatérale et parcourt 8 m en > 20 s 
6. Marche limitée à quelques pas avec aide bilatérale, ne dépassant pas 8 m 
7. Confiné au fauteuil roulant avec autonomie au transfert avec ou sans 
adaptation(s) 
8. Confiné au fauteuil roulant, dépendance aux transferts 
 
 
4.3. Équilibre assis statique yeux ouverts et yeux fermés 
 
Matériel requis 
Chronomètre 
 
Positionnement 
Les sujets ambulants ou autonomes aux transferts (avec ou sans adaptation) s’assoient 
sur le lit d’évaluation avec matelas ferme. Les pieds doivent être décollés du sol. Pour les 
sujets dépendants aux transferts, la cotation 4 est inscrite automatiquement. L’évaluateur 
fournit l’aide nécessaire aux transferts, afin de compenser pour les adaptations utilisées 
en temps normal pour les sujets autonomes aux transferts. 
 
Exécution 
Le test est fait deux fois et la meilleure exécution est cotée. Faire deux répétitions avec les 
yeux ouverts et deux autres avec les yeux fermés. 
 
Consignes 
Yeux ouverts : Demeurez assis pendant 20 secondes en maintenant vos yeux ouverts et 
vos bras allongés devant vous. 
Yeux fermés : Demeurez assis pendant 20 secondes en maintenant vos yeux fermés et 
vos bras allongés devant vous. 
 
Cotation 
0. Peut demeurer assis >10 s, sans oscillation et sans appui des membres 
supérieurs 
1. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations intermittentes, sans appui 
des membres supérieurs 
2. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations constantes, sans appui 
des membres supérieurs  
3. Peut demeurer assis >10 s avec support intermittent des membres supérieurs 
4. Incapable de demeurer assis >10 s sans appui constant des membres 
supérieurs ou refuse d’effectuer la tâche 
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5. Items d’évaluation de la composante pyramidale 
 
5.1. Tonus musculaire 
 
Positionnement  
Le sujet est assis, bien adossé (un oreiller peut être ajouté dans son dos), avec les pieds 
en appui.  
 
Exécution  
Le tonus des adducteurs (ADD) des hanches, extenseurs et fléchisseurs de genoux est 
évalué. Les deux membres sont évalués, l’un après l’autre, à l’exception des ADD des 
hanches qui sont évalués simultanément. L’évaluateur réalise un mouvement passif rapide 
dans toute l’amplitude disponible et répète le mouvement 3 fois. 
 
Consignes 
Demeurez bien relâché pendant que je bouge votre jambe.  
 
5.1.1. Adducteurs de hanche :  
Écarter les genoux du sujet à partir de l’amplitude d’adduction maximale 
possible jusqu’à l’amplitude d’abduction maximale pouvant être atteinte. 
 
5.1.2. Fléchisseurs du genou :  
Étendre le genou du sujet à partir de l’amplitude de flexion maximale possible 
jusqu’à l’amplitude d’extension maximale pouvant être atteinte.   
 
5.1.3. Extenseurs du genou :  
Fléchir le genou du sujet à partir de l’amplitude d’extension maximale possible 
jusqu’à l’amplitude de flexion maximale pouvant être atteinte.  
 
 
Cotation (Échelle d’Ashworth modifiée1)  
0.  Normal                                                                                                   
1.  Discrète augmentation manifestée par un ressaut et un relâchement ou par ↑  
     minimale à la fin ou au début de l’amplitude de mouvement  (1) 
2.  Discrète ↑ manifestée par un ressaut suivi d'une ↑ minimale sur moins de la 
moitié de l'amplitude de mouvement (1+) 
3.  Augmentation plus marquée sur plus de la moitié de l’amplitude de 
mouvement mais la partie affectée est facilement mobilisée (2)  
4.  Augmentation importante, mobilisation passive difficile (3) 
5.  Le membre est fixé en flexion ou en extension (4) 
   1. Bohannon & Smith, 1987 
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5.2. Spasme musculaire 
 
Exécution 
Décrire la présence ou l’absence des spasmes selon le questionnaire subjectif et/ou 
l’examen objectif.  
 
Cotation  
0. Absence de spasme 
1. Absence de spasme spontané; spasmes induits par stimulation, mobilisation 
2. Spasmes spontanés occasionnels 
3. Nombre de spasmes spontanés compris entre 1 et 10 par heure 
4. Plus de 10 spasmes spontanés par heure 
 
 
5.3. Rétraction des tendons d’Achille 
 
Matériel requis 
Goniomètre 
 
Positionnement 
Le sujet est assis, bien adossé (un oreiller peut être ajouté dans son dos), avec les pieds 
en appui. Il demeure au repos durant l’exécution de la mobilisation, le pied du membre 
inférieur non évalué demeurant appuyé.  
 
Exécution 
L’évaluateur mobilise la cheville à basse vitesse sur toute l’amplitude disponible avec le 
genou en extension. L’amplitude de flexion dorsale est mesurée à l’aide d’un goniomètre. 
Demander au sujet s’il a eu une chirurgie correctrice des pieds dans le passé. 
 
Cotation 
0. Amplitude de dorsiflexion passive ≥ 15 à 20° 
1. Amplitude de dorsiflexion passive 5 à 14° 
2. Amplitude de dorsiflexion passive -5 à 4° 
3. Amplitude de dorsiflexion passive < -5° ou chiru rgie d’allongement de tendon 
ou arthrodèse de la cheville   
 
 
5.4. Force musculaire proximale 
 
Positionnement  
Le sujet est assis, bien adossé (un oreiller peut être ajouté dans son dos), avec les pieds 
en appui.  La position d’évaluation a été déterminée ainsi afin d’optimiser le temps 
d’application de l’échelle et éviter les transferts des sujets sur un lit d’évaluation.  
 
Exécution  
L’évaluateur évalue les deux membres l’un après l’autre.  
 
Consignes  
Empêchez-moi de bouger votre articulation. 
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Les 4 groupes musculaires suivants sont évalués :  
 
5.4.1. Abducteurs de la hanche :  
Le sujet écarte les genoux, assis au fauteuil. Appliquer une résistance  en 
direction de l’adduction, sur la partie latérale externe, en distal de la cuisse. 
 
5.4.2. Fléchisseurs de la hanche :  
Le sujet soulève sa cuisse du fauteuil. Appliquer une résistance en direction de 
l’extension, à la face antérieure de la cuisse, en proximal du genou. 
   
5.4.3. Extenseurs du genou :  
Le sujet étend son genou. Appliquer une résistance en direction de la flexion, à 
la face antérieure de la jambe, en proximal de la cheville. 
 
5.4.4. Fléchisseurs du genou : 
Le sujet fléchit sa jambe sous la chaise. Appliquer une résistance en direction 
de l’extension, à la face postérieure de la jambe, en proximal de la cheville.  
  
Cotation  
0. Force normale (MRC 5) 
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) 
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) 
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) 
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) 
5. Plégie (MRC 0) 
 
 
5.5. Fonction vésicale 
 
Définitions 
Pollakiurie : besoin d’aller uriner plus de 8 fois en 24 h.  
Nycturie : besoin d’aller uriner plus d’une fois pendant le sommeil. 
 
Exécution 
Questionner le sujet sur la présence de symptômes de vessie neurogène inscrits sur la 
feuille de cotation. 
 
Cotation 
0. Pas de symptômes vésicaux 
1. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou incontinence 
occasionnelle ne nécessitant pas de traitement 
2. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie et/ou incontinence 
occasionnelle nécessitant un traitement 
3. Incontinences urinaires, peuvent être contrôlées avec un traitement 
4. Incontinences urinaires malgré traitement 
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6. Items d’évaluation de la composante neuropathique 
 
6.1. Force musculaire distale 
 
Positionnement  
Le sujet est assis, bien adossé (un oreiller peut être ajouté dans son dos), avec les pieds 
en appui.   
 
Exécution 
L’évaluateur évalue les deux membres l’un après l’autre.  
 
Consignes  
Empêchez-moi de bouger votre articulation.  
 
Les 4 groupes musculaires suivants sont évalués : 
 
6.1.1. 1er interosseux dorsal :  
L’avant-bras du sujet est en pronation.  Stabiliser le poignet en position neutre.  
Le sujet écarte l’index pour le rapprocher du pouce.  Appliquer la résistance à 
la face radiale de l’index, au niveau de la phalange distale, en direction de 
l’adduction. 
 
6.1.2. Court abducteur du pouce : 
L’avant-bras du sujet est en supination.  Stabiliser les articulations métacarpo-
phalangiennes (MCP) avec  vos doigts en palmaire, votre pouce stabilisant les 
MCP en dorsal.  Le sujet lève son pouce jusqu’à ce qu’il pointe le plafond.  
Appliquer la résistance à la face latérale de la première phalange du pouce, en 
direction de l’adduction. 
 
6.1.3. Dorsifléchisseurs de la cheville :  
Le sujet effectue une flexion dorsale de la cheville en maintenant le genou 
fléchi. Stabiliser la partie distale de la jambe avec l’autre main au niveau du 
tendon d’Achille.  Appliquer la résistance à la face dorso-médiale de la 
cheville, en direction de la flexion plantaire.   
 
6.1.4. Extenseur du 1er orteil :  
Cheville en position neutre.  Stabiliser les articulations métatarso-
phalangiennes (MTP) avec les doigts, votre pouce encerclant la base de 
l’hallux. Le sujet étend le gros orteil.  Appliquer la résistance à l’articulation 
interphalangienne, en direction de la flexion. 
 
Cotation  
0. Force normale (MRC 5) 
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) 
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) 
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) 
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) 
5. Plégie (MRC 0) 
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6.2. Pieds 
 
Positionnement 
Le sujet se tient debout si possible, avec un appui des membres supérieurs au besoin.   
 
Exécution 
L’évaluateur décrit l’apparence des pieds avec ou sans mise en charge.  
 
Cotation 
0. Aucune déformation ou pied plat 
1. Arche élevée réductible ou déformation réductible des orteils (partielle ou 
complète) 
2. Pied creux définitif fixe avec ou sans déformation réductible des orteils  
3. Pied creux fixe et déformation fixe des orteils en griffe ou en marteau ou 
chirurgie correctrice au pied 
 
 
6.3. Sens vibratoire 
 
Exécution 
Utiliser le diapason 128 Hz, à vibration maximale. Démontrer la vibration sur une 
articulation métacarpo-phalangienne. Vous devez frapper le diapason pour obtenir un son 
audible à tous les essais. L’évaluation est réalisée au niveau de la malléole externe. 
Répéter le test si le premier essai n’est pas concluant. 
 
Consignes 
Dites-moi si vous percevez la vibration et le moment où vous arrêtez de la percevoir.  
 
Cotation 
0. 12 secondes ou plus 
1. 8,00-11,99 secondes 
2. 5,00-7,99 secondes 
3. Moins de 5 secondes 
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ANNEXE 1 
 
Tableau 1. 
Valeurs normatives pour le test de coordination LEMOCOT,  
en fonction de l’âge et du sexe 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Adapté de Pinheiro MB, Scianni AA, Ada L, Faria CD, Teixeira-Salmela LF. Reference values and 
psychometric properties of the lower extremity motor coordination test. Arch Phys Med Rehabil 2014;95:1490-
7.1 
 
Sexe 
Dominance du membre inférieur 
Résultats LEMOCOT (nb de cibles)  
Catégories 
d’âge Dominant Non-dominant 
20- 29 
Homme 
0 : 44 et plus 
1 : 37 à 43 
2 : 30 à 36 
3 : 29 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 40 et plus 
1 : 34 à 39 
2 : 27 à 33 
3 : 26 à 5 
4 : ≤ 4  ou incapable 
d’effectuer la tâche 
Femme 
0 : 39 et plus 
1 : 32 à 38 
2 : 25 à 31 
3 : 24 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 37 et plus 
1 : 29 à 36 
2 : 21 à 28 
3 : 20 à 5 
4 : ≤ 4  ou incapable 
d’effectuer la tâche 
30-39 
Homme 
0 : 46 et plus 
1 : 38 à 45 
2 : 30 à 37 
3 : 29 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 44 et plus 
1 : 38 à 43 
2 : 31 à 37 
3 : 30 à 5 
4 : ≤ 4  ou incapable 
d’effectuer la tâche 
Femme 
0 : 35 et plus 
1 : 26 à 34 
2 : 18 à 25 
3 : 17 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 33 et plus 
1 : 25 à 32 
2 : 16 à 24 
3 : 15 à 5 
4 : ≤ 4  ou incapable 
d’effectuer la tâche 
40-49 
Homme 
0 : 41 et plus 
1 : 34 à 40 
2 : 27 à 33 
3 : 26 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 37 et plus 
1 : 29 à 36 
2 : 21 à 28 
3 : 20 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
Femme 
0 : 33 et plus 
1 : 24 à 32 
2 : 16 à 23 
3 : 15 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 31 et plus 
1 : 23 à 30 
2 : 16 à 22 
3 : 15 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
50-59 
Homme 
0 : 36 et plus 
1 : 29 à 35 
2 : 22 à 28 
3 : 21 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 35 et plus 
1 : 28 à 34 
2 : 21 à 27 
3 : 20 à 5 
4 : ≤ 4  ou incapable 
d’effectuer la tâche 
Femme 
0 : 28 et plus 
1 : 19 à 27 
2 : 10 à 18 
3 : 9 à 5 
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
0 : 26 et plus 
1 : 16 à 25 
2 : 6 à 15 
3 : 5  
4 : ≤ 4 ou incapable 
d’effectuer la tâche 
19 
Version 5 mai 2015  
ANNEXE 2 
 
Provenance des items de l’échelle DSI-ARSACS 
3. Items d’évaluation de la composante cérébelleuse 
3.1  Langage 
Traduction et modification de l’item #4 du Scale for the Assessment and 
Rating of Ataxia (SARA)2.  
3.2  Spirale d’Archimède 
Traduction et modification de l’item #14 de l’International Cooperative 
Ataxia Rating Scale (ICARS)3.  
3.3 Test doigt-nez 
Traduction et modification de l’item #6 du Scale for the Assessment and 
Rating of Ataxia (SARA)2.  
3.4 Test de la poursuite du doigt 
Traduction et modification de l’item #6 du Scale for the Assessment and 
Rating of Ataxia (SARA)2. 
3.5 Cercle au sol avec le pied 
Traduction et modification de l’item #10 du Modified International 
Cooperative Ataxia Rating Scale (MICARS)4. 
3.6 LEMOCOT 
Traduction et modification du test Lower-Extremity MOtor COordination 
Test (LEMOCOT)5. Valeurs de référence tirées de Pinheiro et al. 20141. 
 
4. Items d’évaluation de la mobilité globale 
4.1 Marche tandem 
Traduction et modification de l’item #2 du Community Balance and 
Mobility scale (CB&M)6.  
4.2 Mobilité 
Traduction et modification du Hauser Ambulation Index7.  
4.3 Équilibre assis statique yeux ouverts et yeux fermés 
Traduction et modification de l’item #3 du Scale for the Assessment and 
Rating of Ataxia (SARA)2. 
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5. Items d’évaluation de la composante pyramidale 
5.1 Tonus musculaire 
Échelle d’Ashworth modifiée8, en version française9. 
Choix du positionnement et des muscles à évaluer par l’équipe de 
recherche GRIMN. 
5.2 Spasme musculaire 
Modification de l’échelle de Penn10, selon la traduction française du site 
COFEMER. Site télé- accessible à l’adresse:  
<http://www.cofemer.fr/UserFiles/File/ECH.1.2.1.Penn.pdf>. 
5.3 Rétraction des tendons d’Achille 
Item développé par l’équipe de recherche GRIMN, utilisation d’un 
goniomètre à branches. 
5.4 Force musculaire proximale  
Traduction et modification du Medical Research Council scale (MRC)11,12, technique 
selon Daniels et Worthingham13, choix du positionnement, muscles à évaluer et 
regroupement des cotes par l’équipe de recherche GRIMN. 
5.5 Fonction vésicale 
Traduction et modification de l’item #13 du Spastic Paraplegia Rating 
Scale (SPRS)14. 
 
6. Items d’évaluation de la composante neuropathique 
6.1 Force musculaire distale  
Traduction et modification de l’Échelle du Medical Research Council scale 
(MRC)11,12, technique selon Daniels et Worthingham13, choix du positionnement, 
muscles à évaluer et regroupement des cotes par l’équipe de recherche GRIMN. 
6.2 Pieds 
Traduction et modification de l’item # 39 de l’Ataxia Clinical Rating Scale15. 
 
6.3 Sens vibratoire 
Traduction et modification des items #41 et 42 de l’Ataxia Clinical Rating Scale15. 
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Questionnaire d’informations générales approuvé le 12 juillet 2013 par le Comité d’éthique de la recherche du Centre de santé et de 
services sociaux de Chicoutimi. 
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AFFILIÉ À 
 
École de réadaptation 
Faculté de médecine et des sciences  de la santé 
GRIMN / Clinique des maladies neuromusculaires / CSSS de Jonquière 
2230, rue de l’Hôpital, 7ème étage   Jonquière (Québec) Canada   G7X 7X2 
 
 
Validation d’une échelle de gravité pour l’Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-
Saguenay (ARSCS) 
 
 
   
Date : _____/_____/_____ 
                  jj         mm      aaaa 
DDN : _____/_____/_____ 
                  jj         mm      aaaa 
 
Numéro sujet Initiales sujet 
  
T1       
Code de l’évaluateur:  
 
Questionnaire d’informations générales  
 
1. Âge   
2. Sexe 1) Masculin 2) Féminin  
3. Génotype Confirmation homozygosité   Oui 
      Non 
      N/A 
 
 
 Allèle #1 #2 
8844delT    Si non Mutation prouvée côté paternel  Oui 
      Non 
 Mutation prouvée côté maternel  Oui 
Non
 
 
 
 
 
7504C>T    
4744G>A   
814C>T 
12992G>A   
  5836T>C   
236insAfsX   
1190insAfsX   
  
Large délétion    
Autre :   
_________________ 
_________________   
Inconnu   
4. a) Niveau de mobilité intérieure : 
 
 
 
 
1) Marche sans aide 
2) Marche avec canne ou déambulateur 
3) Utilisation d’un fauteuil roulant 
4) Quadriporteur 
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b) Niveau de mobilité extérieure : 
 
 
1) Marche sans aide 
2) Marche avec canne ou déambulateur 
3) Utilisation d’un fauteuil roulant 
4) Quadriporteur 
 
 
5. Niveau d’autonomie : 
1) Autonome 
2) Avec assistance partielle 
3) Avec assistance complète 
 
6. Actuellement, comparativement aux autres personnes 
de votre âge, estimez-vous que votre santé physique 
est : 
1) Excellente 
2) Bonne 
3) Passable 
4) Mauvaise 
 
7. Milieu de vie :  
1) Seul   
2) Autre personne  
3) Avec service  
4) Centre d’hébergement 
 
8. Quelle est votre occupation actuelle : 
_____________________________________________ 
_____________________________________________ 
1) Au travail à temps plein 
2) Au travail à temps partiel 
3) Aux études 
4) Au foyer (tenir maison) 
5) Ne travaille pas pour des raisons de santé 
6) À la retraite 
7) Au chômage (assurance-emploi) 
8) Autre 
 
9. Raison principale de l’abandon ou du retrait du 
projet de recherche :  
_____________________________________________ 
_____________________________________________ 
1) Perte d’intérêt 
2) Déménagement 
3) Décès 
4) Autre (Précisez) 
 
10. Raison principale de refus de participer au projet de 
recherche :  
_____________________________________________ 
_____________________________________________
 
Acceptation de répondre aux questions du questionnaire 
d’informations générales 
 
1) Sans intérêt 
2) Pas de disponibilité 
3) Travaille 
4) Refuse de répondre 
5) Autre (Précisez)
 
 
 Oui   Non  
 
 
 
11. Raison principale de l’exclusion de participer au 
projet de recherche :  
 
  Exclus 
 
Raison : ____________________________________ 
___________________________________________ 
 
À compléter uniquement si la personne refuse de participer mais accepte de répondre au 
questionnaire d’informations générales 
 
Note de l’infirmière qui effectue le contact avec le participant pour documenter son acceptation de répondre 
au questionnaire d’informations générales lorsqu’il refuse de participer au projet : 
 
  
 
    
Signature de l’infirmière  Date 
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Questionnaires de la collecte de données 
  
 
Clinique des maladies neuromusculaires 
 
 
Questionnaires approuvés le XX 2013 par  le  Comité  d’éthique  de  la  recherche  du  Centre  de  santé et de services sociaux de 
Chicoutimi. 
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AFFILIÉ À 
 
École de réadaptation 
Faculté de médecine et des sciences  de la santé 
GRIMN / Clinique des maladies neuromusculaires / CSSS de Jonquière 
2230,  rue  de  l’Hôpital,  7ème étage   Jonquière (Québec) Canada   G7X 7X2 
 
 
 
 
 
 
Validation  d’une  échelle  de  gravité  pour  l’ataxie  récessive  spastique de Charlevoix-
Saguenay (ARSCS) 
 
 
 
 
   
Date : _____/_____/_____           Heure : ___________ 
                  jj         mm      aaaa 
Numéro du sujet Initiales du sujet 
  
Code  de  l’évaluateur:    
 
T1      
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
QUESTIONNAIRES 
Jour 1 (T0) 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
Validation  d’une  échelle  de  gravité pour  l’Ataxie  Récessive  Spastique  de  Charlevoix-Saguenay (ARSCS) 
 
Questionnaires approuvés le XX 2013 par  le  Comité  d’éthique  de  la  recherche  du  Centre  de  santé et de services sociaux de 
Chicoutimi. 
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ARAS 2 (preliminary version) 
 
 
Numéro sujet : Age :
Initiales du sujet: Taille :
Date/heure : Dominance :  x  D  ☐   G ☐
Niveau de participation: nul  ☐  moyen  ☐ optimal  ☐
Cotation S1 S2 S3 S4 S5
Troubles cognitifs   Oui ☐ Non ☐ Oui = 1 
Surdité partielle ou complète Oui ☐ Non  ☐ Non = 0 
Choréathétose paroxystique kinésigénique Oui ☐ Non ☐ Total =          /6 
Épilepsie    Oui ☐ (active ou non)   Non ☐
Douleurs neuropathiques aux membres inférieurs   Oui ☐ Non ☐
Symptôme(s) de dysphagie aux liquides et/ou aux solides   Oui ☐ Non ☐
0. Absence de spasme (=          /4) 
1. Absence de spasme spontané; spasmes induits par stimulation, mobilisation
2. Spasmes spontanés occasionnels
3. Nombre de spasmes spontanés compris entre 1 et 10 par heure
4. Plus de 10 spasmes spontanés par heure
0.  Pas de symptômes vésicaux (=          /4)
1. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie ne nécessitant pas de traitement
2. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie  nécessitant un traitement
3. Incontinences urinaires, peuvent être contrôlées avec un traitement
4. Incontinences urinaires malgré traitement
0. Normal Dominant =          /4
1. Oscillation d'une amplitude de < 2cm 
2. Oscillation d'une amplitude de < 5cm Non dominante =          /4
3. Oscillation d'une amplitude > 5cm (=          /8) ÷ 2
4. Tâche impossible à réaliser ou mouvement complètement désorganisé
0. Normal-pas de dysmétrie Droit =          /4
1. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie de moins de 5 cm
2. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie de moins de 15 cm Gauche =          /4
3. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie plus de 15 cm (=          /8) ÷ 2
4. Incapable de réaliser la tâche
0. Normal (tracé quitte le patron sur moins de 1 cm de la longueur totale)
1. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la longueur totale)
2. Spirale irrégulière (trait(s) touchant ou recoupant la ligne adjacente ou un autre trait) 2:
3. Spirale très irrégulière (traits touchant ou recoupant 2 lignes ou plus) Main dominante =          /4
4. Spirale non reconnaissable ou non complétée
0. Aucune déformation ou pied plat Droit =        /3
1. Arche élevé réductible ou déformation réductible des orteils  (partielle ou complète)
2. Pied creux fixe avec ou sans déformation réductible des orteils Gauche =        /3
3. Pied creux fixe et déformation fixe des orteils en griffe/en marteau ou chirurgie correctrice au pied (=            /6) ÷ 2
0.  Amplitude  de  la  FD  passive  ≥  15  à  200 Amplitude droit:  =          /3
1. Amplitude de la FD passive 5 à 140
2. Amplitude de la FD passive -5 à 40 Amplitude gauche: =          /3
3. Amplitude de la FD passive < -50 /chirurgie d'allongement de tendon/ arthrodèse de la cheville (=         /6) ÷ 2 
0. Normal                                                                                                                                                                                                         Cote  0Adducteurs des hanchesDroit =         /5
1. Discrète ↑ manifestée par un ressaut et relâchement /↑ minimale à la fin ou au début de l'a.a (1) Gauche =         /5
2. Discrète ↑ manifestée par un ressaut suivi d'une ↑ minimale  sur moins de la moitié de l'a.a. (1+) Fléchisseurs  du genou Droit =         /5
3. ↑ marquée sur plus de la moitié de l'a.a. (2) Gauche =         /5
4. ↑ importante rendant la mobilisation passive difficile. (3)                                          Extenseurs du genou Droit =         /5
5.  Le membre est fixé en extension ou en flexion.  (4)   Gauche =         /5
0.  Normal  (≥    xx  cibles) Nb de cibles en 20 secondes:
1. Légèrement ralenti et irrégulier (xx cibles) Pied droit = =          /4
2. Clairement ralenti et irrégulier (xx cibles)
3. Difficulté très importante à effectuer la tâche (< x cibles) Pied gauche = =          /4
4.  Incapable  d’effectuer  la  tâche (=          /8) ÷ 2
6.
7.
8.
9.
10.
1.
2.
3.
4.
5.
Temps d'exécution:  1:
6. LEMOCOT
10. Tonus musculaire (Ashworth modifié)
12. Rétraction des tendons d'Achille 
(=          /30) ÷ 2
16. Pied
Évaluation assise sans orthèse
Échelle de gravité de l'Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay
Calculs
11. Échelle de spasme (Penn)
Questionnaire subjectif
18. Autres symptômes
14. Fonction vésicale
Évaluation assise
3. Test doigt-nez
4. Test de la poursuite du doigt
2. Spirale d'Archimède
Validation  d’une  échelle  de  gravité  pour  l’ataxie  récessive  spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) 
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Cotation S1 S2 S3 S4 S5
0. Cercle normal (diamètre de 30 cm) Droit =          /4
1. Circumduction avec angles (complété, diamètre d'environ 30 cm)
2. Déformations importantes du cercle (complété, mais de forme très irrégulière) Gauche =          /4
3. Amorce du mouvement  (cercle non complété) (=          /8) ÷ 2
4. Incapable de tenter la tâche
0. Force normale (MRC 5) Abducteurs des hanches Droit =          /5
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) Gauche =          /5
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) Fléchisseurs de la hanche Droit =          /5
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) Gauche =          /5
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) Extenseurs du genou Droit =          /5
5. Plégie (MRC 0) Gauche =          /5
Fléchisseurs du genou Droit =          /5
Gauche =          /5
0. Force normale (MRC 5) 1er Interosseux dorsal Droit =          /5
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) Gauche =          /5
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) Abducteur court du pouce Droit =          /5
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) Gauche =          /5
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) Dorsif léchisseurs de la cheville Droit =          /5
5. Plégie (MRC 0) Gauche =          /5
Extenseur du 1er orteil Droit =          /5
Gauche =          /5
0. 12 secondes ou plus Résultat (sec.)
1.  8-11 secondes Droit:                      sec =          /3
2. 5-7 secondes
3. moins de 5 secondes Gauche:                 sec =          /3
(=          /6) ÷ 2
Évaluation assise avec orthèse sur lit d'évaluation
0. Peut demeurer assis >10 s, sans oscillation et sans appui des membres supérieurs =          /4
1.  Peut  demeurer  assis  >10  s,  présence  d’oscillations  intermittentes,  sans  appui  des  membres  supérieurs
2.  Peut  demeurer  assis  >10  s,  présence  d’oscillations  constantes,  sans  appui  des  membres  supérieurs Yeux ouverts =
3. Peut demeurer assis >10 s avec support intermittent des membres supérieurs Yeux fermés =
4. Incapable de demeurer assis >10 s sans appui constant des membres supérieurs ou refuse d'effectuer la tâche
0. Marche normale (=            /8) x 1.5
1.  Démarche  anormale,  sans  aide;;  parcourt  8  m  en  ≤  10  s.
2.  Démarche  anormale,  sans  aide;;  parcourt  8  m  en  ≤  20  s.
3. Marche avec une aide unilatérale (canne ou béquille) et parcourt 8 m en < 20 s. 
    ou marche sans aide et parcourt 8 m en > 20 s.
4.  Marche  avec  aide  bilatérale  (cannes,  béquilles  canadiennes,  marchette)  et  fait  8  m  en  ≤  20  s.
    ou marche avec aide unilatérale et parcourt 8 m en > 20 s.
5. Marche avec aide bilatérale et parcourt 8 m en > 20 s. 
6. Marche limitée à quelques pas avec aide bilatérale, ne dépassant pas 8 m.
7. Confiné au fauteuil roulant avec autonomie aux transferts, avec ou sans adaptation(s)
8. Confiné au fauteuil roulant avec dépendance aux transferts
0. 7 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit =          /5
1. >3 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit
2. > 3 pas avec distance talon-orteil < 3 pouces
3. 2 à 3 pas consécutifs avec distance talon-orteil < 3 pouces
4. 1 pas
5. Incapable, requiert assistance ou refuse d'effectuer la tâche.
0. Normal =          /5
1. Langage atteint discrètement (discrète anomalie dans le rythme et la clarté)
2. Langage atteint mais facile à comprendre
3. Mots occasionellement difficiles à comprendre
4. Plusieurs mots difficiles à comprendre
5. Quelques mots compréhensibles ou langage inintelligible
Légende:
S1: Sous-score cérébelleux
S2: Sous-score pyramidal
S3:Sous-score polynévritique
S4: Sous-score de la mobilité
S5: Sous-score des autres symptômes
7. Tandem 10 pas (Sans orthèse(s) ☐ Avec orthèse(s) ☐ )
1. Langage durant conversation normale
13. Force musculaire proximale
Score total:                  /104
S1=   S2=   S3=   S4=   S5=   
/36 /16 /16 /6
11.
12.
Échelle de gravité de l'Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay
Signature de l'évaluateur : 
Calculs
Évaluation assise sans orthèse (suite)
5. Cercle avec pied 
15. Force musculaire distale
17. Vibration malléole externe
8. Mobilité  (Sans orthèse(s) ☐ Avec orthèse(s) ☐)
Évaluation debout (avec orthèse)
Observation tout au long de l'évaluation
(=          /40) ÷ 4
(=          /40) ÷ 4
9. Équilibre assis
/30
18.
17.
16.
13.
14.
15.
Validation d’une échelle de gravité pour l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-Saguenay (ARSCS) 
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Numéro sujet : Age :
Initiales du sujet: Taille :
Date/heure : Dominance :  x  D  ჱ   G ჱ
	
	
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19. Temps  d’application  échelle  ARAS:  ____________ 
 
 
 
*** Facteurs limitants pouvant influencer la performance aux tests suivants *** 
1 = Douleur 
2 = Fatigue 
3 = Lésions neuromusculaires 
4 = Lésions musculo-squelettiques 
5 = Mauvaise vision 
 
Nine hole peg test  
 
 Facteur limitant  Incapacité Essai 1 Essai 2 
20.  Main droite    
21.  Main Gauche     
 
 
Nine hole peg test (modifié pour étude) 
 
 Facteur limitant  Incapacité Essai 1 Essai 2 
22.  Main droite    
23.  Main Gauche     
 
 
Purdue pegboard test 
 
 Facteur limitant  Incapacité Essai 1 Essai 2 
24.  Nombre de tiges avec la main droite (30sec.)    
25.  Nombre de tiges avec la main gauche (30 sec.)    
26.  Nombre de tiges avec les deux mains (30 sec.)    
27.  Assemblage (60 sec.) (nombre de pièces)    
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Équilibre – Échelle de Berg 
 
 Descriptions Cote 
28. Passer de assis à debout  
29. Se tenir debout sans appui  
30. Se tenir assis sans appui  
31. Passer de debout à assis  
32. Transferts  
33. Se tenir debout les yeux clos  
34. Se tenir debout les pieds ensemble  
35. Déplacement antérieur bras étendus  
36. Ramasser un objet qui est par terre  
37. Se tourner et regarder en arrière  
38. Tourner de 360 degrés  
39. Placer en alternance un pied sur le tabouret  
40. Se  tenir  debout  un  pied  devant  l’autre  
41. Se tenir debout sur une jambe  
 
 
 
Test PIVT 
 
Facteur limitant :  
 
***Ne pas oublier de faire imprimer une copie des résultats de  
ce test pour placer dans le dossier du participant.*** 
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AFFILIÉ À 
 
École de réadaptation 
Faculté de médecine et des sciences  de la santé 
GRIMN / Clinique des maladies neuromusculaires / CSSS de Jonquière 
2230,  rue  de  l’Hôpital,  7ème étage   Jonquière (Québec) Canada   G7X 7X2 
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Saguenay (ARSCS) 
 
 
 
 
   
Date : _____/_____/_____           Heure : ___________ 
                  jj         mm      aaaa 
Numéro du sujet Initiales du sujet 
  
Code  de  l’évaluateur:    
 
T1      
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
QUESTIONNAIRES 
Jour 2 (T1) 
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ARAS 1 (preliminary version) 
 
 
Numéro sujet : Age :
Initiales du sujet: Taille :
Date/heure : Dominance :  x  D  ☐   G ☐
Niveau de participation: nul  ☐  moyen  ☐ optimal  ☐
Cotation S1 S2 S3 S4 S5
Troubles cognitifs   Oui ☐ Non ☐ Oui = 1 
Surdité partielle ou complète Oui ☐ Non  ☐ Non = 0 
Choréathétose paroxystique kinésigénique Oui ☐ Non ☐ Total =          /6 
Épilepsie    Oui ☐ (active ou non)   Non ☐
Douleurs neuropathiques aux membres inférieurs   Oui ☐ Non ☐
Symptôme(s) de dysphagie aux liquides et/ou aux solides   Oui ☐ Non ☐
0. Absence de spasme (=          /4) 
1. Absence de spasme spontané; spasmes induits par stimulation, mobilisation
2. Spasmes spontanés occasionnels
3. Nombre de spasmes spontanés compris entre 1 et 10 par heure
4. Plus de 10 spasmes spontanés par heure
0.  Pas de symptômes vésicaux (=          /4)
1. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie ne nécessitant pas de traitement
2. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie  nécessitant un traitement
3. Incontinences urinaires, peuvent être contrôlées avec un traitement
4. Incontinences urinaires malgré traitement
0. Normal Dominant =          /4
1. Oscillation d'une amplitude de < 2cm 
2. Oscillation d'une amplitude de < 5cm Non dominante =          /4
3. Oscillation d'une amplitude > 5cm (=          /8) ÷ 2
4. Tâche impossible à réaliser ou mouvement complètement désorganisé
0. Normal-pas de dysmétrie Droit =          /4
1. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie de moins de 5 cm
2. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie de moins de 15 cm Gauche =          /4
3. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie plus de 15 cm (=          /8) ÷ 2
4. Incapable de réaliser la tâche
0. Normal (tracé quitte le patron sur moins de 1 cm de la longueur totale)
1. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la longueur totale)
2. Spirale irrégulière (trait(s) touchant ou recoupant la ligne adjacente ou un autre trait) 2:
3. Spirale très irrégulière (traits touchant ou recoupant 2 lignes ou plus) Main dominante =          /4
4. Spirale non reconnaissable ou non complétée
0. Aucune déformation ou pied plat Droit =        /3
1. Arche élevé réductible ou déformation réductible des orteils  (partielle ou complète)
2. Pied creux fixe avec ou sans déformation réductible des orteils Gauche =        /3
3. Pied creux fixe et déformation fixe des orteils en griffe/en marteau ou chirurgie correctrice au pied (=            /6) ÷ 2
0.  Amplitude  de  la  FD  passive  ≥  15  à  200 Amplitude droit:  =          /3
1. Amplitude de la FD passive 5 à 140
2. Amplitude de la FD passive -5 à 40 Amplitude gauche: =          /3
3. Amplitude de la FD passive < -50 /chirurgie d'allongement de tendon/ arthrodèse de la cheville (=         /6) ÷ 2 
0. Normal                                                                                                                                                                                                         Cote  0Adducteurs des hanchesDroit =         /5
1. Discrète ↑ manifestée par un ressaut et relâchement /↑ minimale à la fin ou au début de l'a.a (1) Gauche =         /5
2. Discrète ↑ manifestée par un ressaut suivi d'une ↑ minimale  sur moins de la moitié de l'a.a. (1+) Fléchisseurs  du genou Droit =         /5
3. ↑ marquée sur plus de la moitié de l'a.a. (2) Gauche =         /5
4. ↑ importante rendant la mobilisation passive difficile. (3)                                          Extenseurs du genou Droit =         /5
5.  Le membre est fixé en extension ou en flexion.  (4)   Gauche =         /5
0.  Normal  (≥    xx  cibles) Nb de cibles en 20 secondes:
1. Légèrement ralenti et irrégulier (xx cibles) Pied droit = =          /4
2. Clairement ralenti et irrégulier (xx cibles)
3. Difficulté très importante à effectuer la tâche (< x cibles) Pied gauche = =          /4
4.  Incapable  d’effectuer  la  tâche (=          /8) ÷ 2
14. Fonction vésicale
Évaluation assise
3. Test doigt-nez
4. Test de la poursuite du doigt
2. Spirale d'Archimède
Échelle de gravité de l'Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay
Calculs
11. Échelle de spasme (Penn)
Questionnaire subjectif
18. Autres symptômes
Temps d'exécution:  1:
6. LEMOCOT
10. Tonus musculaire (Ashworth modifié)
12. Rétraction des tendons d'Achille 
(=          /30) ÷ 2
16. Pied
Évaluation assise sans orthèse
49.
50.
51.
52.
53.
54.
55.
56.
57.
58.
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ARAS 1 (preliminary version) suite 
 
 
 
Cotation S1 S2 S3 S4 S5
0. Cercle normal (diamètre de 30 cm) Droit =          /4
1. Circumduction avec angles (complété, diamètre d'environ 30 cm)
2. Déformations importantes du cercle (complété, mais de forme très irrégulière) Gauche =          /4
3. Amorce du mouvement  (cercle non complété) (=          /8) ÷ 2
4. Incapable de tenter la tâche
0. Force normale (MRC 5) Abducteurs des hanches Droit =          /5
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) Gauche =          /5
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) Fléchisseurs de la hanche Droit =          /5
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) Gauche =          /5
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) Extenseurs du genou Droit =          /5
5. Plégie (MRC 0) Gauche =          /5
Fléchisseurs du genou Droit =          /5
Gauche =          /5
0. Force normale (MRC 5) 1er Interosseux dorsal Droit =          /5
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) Gauche =          /5
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) Abducteur court du pouce Droit =          /5
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) Gauche =          /5
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) Dorsif léchisseurs de la cheville Droit =          /5
5. Plégie (MRC 0) Gauche =          /5
Extenseur du 1er orteil Droit =          /5
Gauche =          /5
0. 12 secondes ou plus Résultat (sec.)
1.  8-11 secondes Droit:                      sec =          /3
2. 5-7 secondes
3. moins de 5 secondes Gauche:                 sec =          /3
(=          /6) ÷ 2
Évaluation assise avec orthèse sur lit d'évaluation
0. Peut demeurer assis >10 s, sans oscillation et sans appui des membres supérieurs =          /4
1.  Peut  demeurer  assis  >10  s,  présence  d’oscillations  intermittentes,  sans  appui  des  membres  supérieurs
2.  Peut  demeurer  assis  >10  s,  présence  d’oscillations  constantes,  sans  appui  des  membres  supérieurs Yeux ouverts =
3. Peut demeurer assis >10 s avec support intermittent des membres supérieurs Yeux fermés =
4. Incapable de demeurer assis >10 s sans appui constant des membres supérieurs ou refuse d'effectuer la tâche
0. Marche normale (=            /8) x 1.5
1.  Démarche  anormale,  sans  aide;;  parcourt  8  m  en  ≤  10  s.
2.  Démarche  anormale,  sans  aide;;  parcourt  8  m  en  ≤  20  s.
3. Marche avec une aide unilatérale (canne ou béquille) et parcourt 8 m en < 20 s. 
    ou marche sans aide et parcourt 8 m en > 20 s.
4.  Marche  avec  aide  bilatérale  (cannes,  béquilles  canadiennes,  marchette)  et  fait  8  m  en  ≤  20  s.
    ou marche avec aide unilatérale et parcourt 8 m en > 20 s.
5. Marche avec aide bilatérale et parcourt 8 m en > 20 s. 
6. Marche limitée à quelques pas avec aide bilatérale, ne dépassant pas 8 m.
7. Confiné au fauteuil roulant avec autonomie aux transferts, avec ou sans adaptation(s)
8. Confiné au fauteuil roulant avec dépendance aux transferts
0. 7 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit =          /5
1. >3 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit
2. > 3 pas avec distance talon-orteil < 3 pouces
3. 2 à 3 pas consécutifs avec distance talon-orteil < 3 pouces
4. 1 pas
5. Incapable, requiert assistance ou refuse d'effectuer la tâche.
0. Normal =          /5
1. Langage atteint discrètement (discrète anomalie dans le rythme et la clarté)
2. Langage atteint mais facile à comprendre
3. Mots occasionellement difficiles à comprendre
4. Plusieurs mots difficiles à comprendre
5. Quelques mots compréhensibles ou langage inintelligible
Légende:
S1: Sous-score cérébelleux
S2: Sous-score pyramidal
S3:Sous-score polynévritique
S4: Sous-score de la mobilité
S5: Sous-score des autres symptômes
66.
65.
64.
61.
62.
63.
59.
60.
Échelle de gravité de l'Ataxie Récessive Spastique de Charlevoix-Saguenay
Signature de l'évaluateur : 
Calculs
Évaluation assise sans orthèse (suite)
5. Cercle avec pied 
15. Force musculaire distale
17. Vibration malléole externe
8. Mobilité  (Sans orthèse(s) ☐ Avec orthèse(s) ☐)
Évaluation debout (avec orthèse)
Observation tout au long de l'évaluation
(=          /40) ÷ 4
(=          /40) ÷ 4
9. Équilibre assis
/30
7. Tandem 10 pas (Sans orthèse(s) ☐ Avec orthèse(s) ☐ )
1. Langage durant conversation normale
13. Force musculaire proximale
Score total:                  /104
S1=   S2=   S3=   S4=   S5=   
/36 /16 /16 /6
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67. Temps  d’application  échelle  ARAS:  ____________ 
 
 
 
*** Facteurs limitants pouvant influencer la performance aux tests suivants *** 
1 = Douleur 
2 = Fatigue 
3 = Lésions neuromusculaires 
4 = Lésions musculo-squelettiques 
5 = Mauvaise vision  
6 = Collaboration 
7 = équipement non adéquat (Fauteuil roulant, orthèse (s), auxiliaire de marche) 
 
 
Tablette graphique 
 
Facteur limitant :  
 
 
Spirale  d’Archimède ***Ne pas oublier de faire imprimer une copie des résultats de 
ce test pour placer dans le dossier du participant.*** 
 
 
 
Test de la poursuite du doigt ***Ne pas oublier de faire imprimer une copie des résultats de 
ce test pour placer dans le dossier du participant.*** 
 
SCALE FOR THE ASSESSMENT AND RATING OF ATAXIA (SARA) 
 
68. Gait 
Proband is asked (1) to walk at a safe distance parallel to a wall including a half-turn (turn around 
to face the opposite direction of gait) and (2) to walk in tandem (heels to toes) without support. 
 
 0 Normal, no difficulties in walking, turning and walking tandem (up to one misstep allowed) 
 1 Slight difficulties, only visible when walking 10 consecutive steps in tandem 
 2 Clearly abnormal, tandem walking >10 steps not possible 
 3 Considerable staggering, difficulties in half-turn, but without support 
 4 Marked staggering, intermittent support of the wall required 
 5 Severe staggering, permanent support of one stick or light support by one arm required 
 6 Walking > 10 m only with strong support (two special sticks or stroller or accompanying person)  
 7 Walking < 10 m only with strong support (two special sticks or stroller or accompanying person) 
 8 Unable to walk, even supported 
 Score  
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69. Stance 
Proband is asked to stand (1) in natural position, (2) with feet together in parallel (big toes 
touching each other) and (3) in tandem (both feet on one line, no space between heel and toe). 
Proband does not wear shoes, eyes are open. For each condition, three trials are allowed. Best 
trial is rated. 
 
 0 Normal, able to stand in tandem for > 10 s 
 1 Able to stand with feet together without sway, but not in tandem for > 10s 
 2 Able to stand with feet together for > 10 s, but only with sway 
 3 Able to stand for > 10 s without support in natural position, but not with feet together 
 4 Able to stand for >10 s in natural position only with intermittent support 
 5 Able to stand >10 s in natural position only with constant support of one arm 
 6 Unable to stand for >10 s even with constant support of one arm 
 Score  
70. Sitting 
Proband is asked to sit on an examination bed without support of feet, eyes open and arms 
outstretched to the front. 
 
 0 Normal, no difficulties sitting >10 sec 
 1 Slight difficulties, intermittent sway 
 2 Constant sway, but able to sit > 10 s without support 
 3 Able to sit for > 10 s only with intermittent support 
 4 Unable to sit for >10 s without continuous support 
  Score  
71. Speech disturbance 
Speech is assessed during normal conversation. 
72.   0 Normal 
 1 Suggestion of speech disturbance 
 2 Impaired speech, but easy to understand 
 3 Occasional words difficult to understand 
 4 Many words difficult to understand 
 5 Only single words understandable 
 6 Speech unintelligible / anarthria 
 Score  
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72. Finger chase (Rated separately for each side) 
Proband sits comfortably. If necessary, support of feet and trunk is allowed. Examiner sits in front 
of proband and performs 5 consecutive sudden and fast pointing movements in unpredictable 
directions in a frontal plane, at about 50 % of proband´s reach. Movements have an amplitude of 
30 cm and a frequency of 1 movement every 2 s. Proband is asked to follow the movements with 
his index finger, as fast and precisely as possible. Average performance of last 3 movements is 
rated.  
 0 No dysmetria  
 1 Dysmetria, under/ overshooting target <5 cm 
 2 Dysmetria, under/ overshooting target < 15 cm  
 3 Dysmetria, under/ overshooting target > 15 cm 
 4 Unable to perform 5 pointing movements 
Score   Right:   Left: 
Mean of both sides (R+L)/2  
73. Nose-finger test (Rated separately for each side) 
Proband sits comfortably. If necessary, support of feet and trunk is allowed. Proband is asked to 
point   repeatedly  with  his   index   finger   from  his  nose   to  examiner’s   finger  which   is   in   front   of   the  
proband at   about   90   %   of   proband’s   reach.   Movements   are   performed   at   moderate   speed.  
Average performance of movements is rated according to the amplitude of the kinetic tremor.  
 0 No tremor  
 1 Tremor with an amplitude < 2 cm 
 2 Tremor with an amplitude < 5 cm 
 3 Tremor with an amplitude > 5 cm  
 4 Unable to perform 5 pointing movements 
Score   Right:   Left: 
Mean of both sides (R+L)/2  
 
74. Fast alternating hand movements (Rated separately for each side) 
Proband sits comfortably. If necessary, support of feet and trunk is allowed. Proband is asked to 
perform 10 cycles of repetitive alternation of pro- and supinations of the hand on his/her thigh as 
fast and as precise as possible. Movement is demonstrated by examiner at a speed of approx. 10 
cycles within 7 s. Exact times for movement execution have to be taken.  
 0 Normal, no irregularities (performs <10s) 
 1 Slightly irregular (performs <10s) 
 2 Clearly irregular, single movements difficult to distinguish or relevant interruptions, but performs <10s 
 3 Very irregular, single movements difficult to distinguish or relevant interruptions, performs >10s 
 4 Unable to complete 10 cycles 
Score   Right:   Left: 
Mean of both sides (R+L)/2  
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75. Heel-shin slide (Rated separately for each side) 
Proband lies on examination bed, without sight of his legs. Proband is asked to lift one leg, point 
with the heel to the opposite knee, slide down along the shin to the ankle, and lay the leg back on 
the examination bed. The task is performed 3 times. Slide-down movements should be performed 
within 1 s. If proband slides down without contact to shin in all three trials, rate 4.  
 
 0 Normal 
 1 Slightly abnormal, contact to shin maintained  
 2 Clearly abnormal, goes off shin up to 3 times during 3 cycles 
 3 Severely abnormal, goes off shin 4 or more times during 3 cycles 
 4 Unable to perform the task 
Score   Right:   Left: 
Mean of both sides (R+L)/2  
 
 
 
 
Épreuve doigt nez (standardized finger-nose test) 
 
76.  Main dominante Gauche      Droite        
    
  Essai 1 Essai 2 
77.  Main droite   
78.  Main gauche   
 
COTATION 
Le nombre de mouvements aller-retour, soit le nombre de fois que la cible murale est touchée pendant la période de 20 
secondes, est calculé et inscrit sur la feuille de cotation.
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FES-1 
157. Combien avez-vous fait de chutes dans les derniers 6 mois?   
 
Nous  aimerions  vous  poser  quelques  questions  qui  ont  pour  but  de  déterminer  si  vous  ressentez  de  l’inquiétude 
face à la possibilité de tomber. Répondez en pensant à la manière dont vous effectuez habituellement cette 
activité.   Si   actuellement   vous   ne   faites   pas   cette   activité   (par   exemple   si   quelqu’un   fait   les   courses   à   votre  
place), répondez à la question en imaginant  votre  degré  d’inquiétude  SI  vous  réalisiez  en  réalité  cette  activité.  
Pour chacune des activités suivantes, encerclez le chiffre qui correspond le plus à votre opinion et qui montre le 
degré  d’inquiétude  que  vous  ressentez  face  au  fait  de  pouvoir  tomber lors de la réalisation de cette activité. 
 
 
Pas du 
tout 
inquiet 
Un peu 
inquiet 
Assez 
inquiet 
Très 
inquiet 
158. Faire votre ménage (par ex :  balayer,  passer  l’aspirateur,  
etc.) 1 2 3 4 
159. Vous habillez et vous déshabiller 1 2 3 4 
160. Préparer des repas simples 1 2 3 4 
161. Prendre une douche ou un bain 1 2 3 4 
162. Aller faire des courses 1 2 3 4 
163. Vous  levez  d’une  chaise  ou  vous  asseoir 1 2 3 4 
164. Monter ou descendre des escaliers 1 2 3 4 
165. Vous promener dehors dans le quartier 1 2 3 4 
166. Atteindre quelque chose au-dessus de votre tête ou par terre 1 2 3 4 
167. Aller  répondre  au  téléphone  avant  qu’il  s’arrête  de  sonner 1 2 3 4 
168. Marcher sur une surface glissante (par ex : mouillée ou 
verglacée 1 2 3 4 
169. Rendre visite à un ami, ou à une connaissance 1 2 3 4 
170. Marcher dans un endroit où il y a beaucoup de monde 1 2 3 4 
171. Marcher sur un sol inégal (route caillouteuse, un trottoir non 
entretenu) 1 2 3 4 
172. Descendre ou monter une pente 1 2 3 4 
173. Sortir (par ex : service religieux, réunion de famille, rencontre 
d’une  association) 1 2 3 4 
FES-I Swiss French translated by Prof Chantal Piot-Ziegler 
 
174. Combien de chute avez-vous fait dans la dernière semaine?  
 
175. Combien de chutes avez-vous fait dans le dernier mois?   
 
 

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Validation d’une échelle de gravité pour l’ataxie récessive spastique de Charlevoix-
Saguenay (ARSCS) 
 
 
 
 
   
Date : _____/_____/_____           Heure : ___________ 
                  jj         mm      aaaa 
Numéro du sujet Initiales du sujet 
  
Code de l’évaluateur:  
 
T1      
 
 
 
 
 
 
 
QUESTIONNAIRES 
Jour 3 (T2) 
 
 
*** Données cliniques pour le 6 minutes de marche à ne pas inclure dans la saisie de 
données*** 
 
 Au départ À la fin du test 
Tension artérielle   
pouls   
Saturation   
Effort perçu (Borg) 
Dyspnée : 
Fatigue : 
  
Contre-indications : Battement cardiaque : ≥ 120, Tension systolique ≥ 180 mm Hg et diastolique ≥ 100 mm Hg.   
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ARSACS rating scale (preliminary version) 
 
 
Date/heure : Dominance :  !  D  ჱ   G ჱ
Niveau de participation: nul  ჱ  moyen  ჱ optimal  ჱ
Cotation S1 S2 S3 S4 S5
Troubles cognitifs   Oui ჱ Non ჱ Oui = 1 
Surdité partielle ou complète Oui ჱ Non  ჱ Non = 0 
Choréathétose paroxystique kinésigénique Oui ჱ Non ჱ Total =          /6 
Épilepsie    Oui ჱ (active ou non)   Non ჱ
Douleurs neuropathiques aux membres inférieurs   Oui ჱ Non ჱ
Symptôme(s) de dysphagie aux liquides et/ou aux solides   Oui ჱ Non ჱ
0. Absence de spasme (=          /4) 
1. Absence de spasme spontané; spasmes induits par stimulation, mobilisation
2. Spasmes spontanés occasionnels
3. Nombre de spasmes spontanés compris entre 1 et 10 par heure
4. Plus de 10 spasmes spontanés par heure
0.  Pas de symptômes vésicaux (=          /4)
1. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie ne nécessitant pas de traitement
2. Urgences mictionnelles et/ou pollakiurie et/ou nycturie  nécessitant un traitement
3. Incontinences urinaires, peuvent être contrôlées avec un traitement
4. Incontinences urinaires malgré traitement
0. Normal Dominant =          /4
1. Oscillation d'une amplitude de < 2cm 
2. Oscillation d'une amplitude de < 5cm Non dominante =          /4
3. Oscillation d'une amplitude > 5cm (=          /8) ÷ 2
4. Tâche impossible à réaliser ou mouvement complètement désorganisé
0. Normal-pas de dysmétrie Droit =          /4
1. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie de moins de 5 cm
2. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie de moins de 15 cm Gauche =          /4
3. Dysmétrie avec hypo ou hypermétrie plus de 15 cm (=          /8) ÷ 2
4. Incapable de réaliser la tâche
0. Normal (tracé quitte le patron sur moins de 1 cm de la longueur totale)
1. Spirale légèrement irrégulière  (tracé quitte le patron sur plus de 1 cm de la longueur totale)
2. Spirale irrégulière (trait(s) touchant ou recoupant la ligne adjacente ou un autre trait) 2:
3. Spirale très irrégulière (traits touchant ou recoupant 2 lignes ou plus) Main dominante =          /4
4. Spirale non reconnaissable ou non complétée
0. Aucune déformation ou pied plat Droit =        /3
1. Arche élevé réductible ou déformation réductible des orteils  (partielle ou complète)
2. Pied creux fixe avec ou sans déformation réductible des orteils Gauche =        /3
3. Pied creux fixe et déformation fixe des orteils en griffe/en marteau ou chirurgie correctrice au pied (=            /6) ÷ 2
0. Amplitude de la FD passive ≥ 15 à 200 Amplitude droit:  =          /3
1. Amplitude de la FD passive 5 à 140
2. Amplitude de la FD passive -5 à 40 Amplitude gauche: =          /3
3. Amplitude de la FD passive < -50 /chirurgie d'allongement de tendon/ arthrodèse de la cheville (=         /6) ÷ 2 
0. Normal                                                                                                                                                                                                         Cote  0Adducteurs des hanchesDroit =         /5
1. Discrète ↑ manifestée par un ressaut et relâchement /↑ minimale à la fin ou au début de l'a.a (1) Gauche =         /5
2. Discrète ↑ manifestée par un ressaut suivi d'une ↑ minimale  sur moins de la moitié de l'a.a. (1+) Fléchisseurs  du genou Droit =         /5
3. ↑ marquée sur plus de la moitié de l'a.a. (2) Gauche =         /5
4. ↑ importante rendant la mobilisation passive difficile. (3)                                          Extenseurs du genou Droit =         /5
5.  Le membre est fixé en extension ou en flexion.  (4)   Gauche =         /5
0. Normal (≥  xx cibles) Nb de cibles en 20 secondes:
1. Légèrement ralenti et irrégulier (xx cibles) Pied droit = =          /4
2. Clairement ralenti et irrégulier (xx cibles)
3. Difficulté très importante à effectuer la tâche (< x cibles) Pied gauche = =          /4
4. Incapable d’effectuer la tâche (=          /8) ÷ 2
181.
182.
183.
184.
185.
176.
177.
178.
179.
180.
Temps d'exécution:  1:
6. LEMOCOT
10. Tonus musculaire (Ashworth modifié)
12. Rétraction des tendons d'Achille 
(=          /30) ÷ 2
16. Pied
Évaluation assise sans orthèse
Calculs
11. Échelle de spasme (Penn)
Questionnaire subjectif
18. Autres symptômes
14. Fonction vésicale
Évaluation assise
3. Test doigt-nez
4. Test de la poursuite du doigt
2. Spirale d'Archimède
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ARSACS rating scale (preliminary version) suite 
 
 
Cotation S1 S2 S3 S4 S5
0. Cercle normal (diamètre de 30 cm) Droit =          /4
1. Circumduction avec angles (complété, diamètre d'environ 30 cm)
2. Déformations importantes du cercle (complété, mais de forme très irrégulière) Gauche =          /4
3. Amorce du mouvement  (cercle non complété) (=          /8) ÷ 2
4. Incapable de tenter la tâche
0. Force normale (MRC 5) Abducteurs des hanches Droit =          /5
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) Gauche =          /5
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) Fléchisseurs de la hanche Droit =          /5
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) Gauche =          /5
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) Extenseurs du genou Droit =          /5
5. Plégie (MRC 0) Gauche =          /5
Fléchisseurs du genou Droit =          /5
Gauche =          /5
0. Force normale (MRC 5) 1er Interosseux dorsal Droit =          /5
1. Mouvement contre résistance (MRC 4- à 4+) Gauche =          /5
2. Mouvement complet contre gravité seulement (MRC 3- à 3+) Abducteur court du pouce Droit =          /5
3. Mouvement complet sans gravité (MRC 2) Gauche =          /5
4. Contraction musculaire perçue (MRC 1) Dorsifléchisseurs de la cheville Droit =          /5
5. Plégie (MRC 0) Gauche =          /5
Extenseur du 1er orteil Droit =          /5
Gauche =          /5
0. 12 secondes ou plus Résultat (sec.)
1.  8-11 secondes Droit:                      sec =          /3
2. 5-7 secondes
3. moins de 5 secondes Gauche:                 sec =          /3
(=          /6) ÷ 2
Évaluation assise avec orthèse sur lit d'évaluation
0. Peut demeurer assis >10 s, sans oscillation et sans appui des membres supérieurs =          /4
1. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations intermittentes, sans appui des membres supérieurs
2. Peut demeurer assis >10 s, présence d’oscillations constantes, sans appui des membres supérieurs Yeux ouverts =
3. Peut demeurer assis >10 s avec support intermittent des membres supérieurs Yeux fermés =
4. Incapable de demeurer assis >10 s sans appui constant des membres supérieurs ou refuse d'effectuer la tâche
0. Marche normale (=            /8) x 1.5
1. Démarche anormale, sans aide; parcourt 8 m en ≤ 10 s.
2. Démarche anormale, sans aide; parcourt 8 m en ≤ 20 s.
3. Marche avec une aide unilatérale (canne ou béquille) et parcourt 8 m en < 20 s. 
    ou marche sans aide et parcourt 8 m en > 20 s.
4. Marche avec aide bilatérale (cannes, béquilles canadiennes, marchette) et fait 8 m en ≤ 20 s.
    ou marche avec aide unilatérale et parcourt 8 m en > 20 s.
5. Marche avec aide bilatérale et parcourt 8 m en > 20 s. 
6. Marche limitée à quelques pas avec aide bilatérale, ne dépassant pas 8 m.
7. Confiné au fauteuil roulant avec autonomie aux transferts, avec ou sans adaptation(s)
8. Confiné au fauteuil roulant avec dépendance aux transferts
0. 7 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit =          /5
1. >3 pas consécutifs avec bon alignement, contact talon-orteil et pied droit
2. > 3 pas avec distance talon-orteil < 3 pouces
3. 2 à 3 pas consécutifs avec distance talon-orteil < 3 pouces
4. 1 pas
5. Incapable, requiert assistance ou refuse d'effectuer la tâche.
0. Normal =          /5
1. Langage atteint discrètement (discrète anomalie dans le rythme et la clarté)
2. Langage atteint mais facile à comprendre
3. Mots occasionellement difficiles à comprendre
4. Plusieurs mots difficiles à comprendre
5. Quelques mots compréhensibles ou langage inintelligible
Légende:
S1: Sous-score cérébelleux
S2: Sous-score pyramidal
S3:Sous-score polynévritique
S4: Sous-score de la mobilité
S5: Sous-score des autres symptômes
193.
192.
191.
188.
189.
190.
186.
187.
Calculs
Évaluation assise sans orthèse (suite)
5. Cercle avec pied 
15. Force musculaire distale
17. Vibration malléole externe
8. Mobilité  (Sans orthèse(s) ჱ Avec orthèse(s) ჱ)
Évaluation debout (avec orthèse)
Observation tout au long de l'évaluation
(=          /40) ÷ 4
(=          /40) ÷ 4
9. Équilibre assis
/30
7. Tandem 10 pas (Sans orthèse(s) ჱ Avec orthèse(s) ჱ )
1. Langage durant conversation normale
13. Force musculaire proximale
Score total:                  /104
S1=   S2=   S3=   S4=   S5=   
/36 /16 /16 /6
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194. Temps d’application échelle ARAS: ____________ 
 
*** Facteurs limitants pouvant influencer la performance aux tests suivants*** 
1 = Douleur 
2 = Fatigue 
3 = Lésions neuromusculaires 
4 = Lésions musculo-squelettiques 
5 = Mauvaise vision 
 
 
Test du pendulum 
 
 Facteur limitant :  
 Longueur segment (tibia) Jambe droite  .  cm 
  Jambe gauche  .  cm 
 
***Ne pas oublier de faire imprimer une copie des résultats de 
ce test pour placer dans le dossier du participant.*** 
 
 
SPASTIC PARAPLEGIA RATING SCALE (SPRS) 
 
Facteur limitant :  
 
195. Walking distance without pause 
Due to history, walking aids allowed 
0: Normal, unlimited  
1: Abnormal exhaustion due to spasticity after more than 500m  
2: Walking distance less than 500m  
3: Walking distance less than 10 m  
4: Unable to walk 
 
 
196. Gait quality 
Patient is asked to walk as fast as possible a 10 meter distance 
including one turn 
0: Normal  
1: Mild stiffness, running still possible  
2: Clearly spastic gait, interfering with running  
3: Spastic gait requiring use of canes/walker  
4: Unable to walk for a 10 meter distance even with maximal 
support  
 
 
197. Maximum gait speed 
Time for a 10 meter distance including one turn, taken by stop watch  
0: Normal  
1: Slightly reduced (10m: ≥ 5s)  
2: Moderately reduced (10m: ≥ 10s)  
3: Severely reduced (10m: ≥ 20s)  
4: Unable to walk for a 10m distance or time ≥ 40s  
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198. Climbing stairs  
5 steps upstairs - turn - 5 steps downstairs  
0: Normal: needs no support of the banister  
1: Mild impairment: needs intermittent support of the banister  
2: Moderate impairment: needs permanent support of the banister  
3: Severe impairment: needs support of another person or 
additional walking aid to perform task  
4: Unable to climb stairs  
 
 
199. Speed of stair climbing 
Time for 5 steps upstairs - turn - 5 steps downstairs, taken by stop-
watch  
0: Normal  
1: Slightly reduced (≥ 5s to perform task)  
2: Moderately reduced (≥ 10s to perform task)  
3: Severely reduced (≥ 20s to perform task)  
4: Unable to climb stairs  
 
 
200. Arising from chair  
Patient attempts to arise from a straight-back wood or metal chair with 
arms folded across chest  
0: Normal  
1: Slow, or may need more than one attempt.  
2: Pushes self up from arms of seat.  
3: Tends to fall back and may have to try more than one time but 
can get up without help.  
4: Unable to arise without help.  
 
 
201. Spasticity -hip adductor muscles (Modified Ashworth scale) 
Score more severely affected side  
0: No increase in muscle tone  
1: Slight increase in muscle tone, manifested by a catch and 
release  
2: More marked increase in muscle tone through most of the range 
of motion  
3: Considerable increase in muscle tone - passive movement is 
difficult  
4: Limb stiff in adduction  
 
 
202. Spasticity -knee flexion (Modified Ashworth scale) 
Score more severely affected side  
0: No increase in muscle tone  
1: Slight increase in muscle tone, manifested by a catch and 
release  
2: More marked increase in muscle tone through most of the range 
of motion  
3: Considerable increase in muscle tone - passive movement is 
difficult  
4: Limb stiff in flexion or extension  
 
 
203. Weakness -hip abduction (Medical Research Council 1976) 
0: No weakness  
1: Mild weakness (4/5)  
2: Moderate weakness (3/5)  
3: Severe weakness (1-2/5)  
4: Plegia (0/5)  
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204. Weakness -foot dorsiflexion (Medical Research Council 1976) 
0: No weakness  
1: Mild weakness (4/5)  
2: Moderate weakness (3/5)  
3: Severe weakness (1-2/5)  
4: Plegia (0/5)  
 
 
205. Contractures of lower limbs  
Score in supine position  
− Hip extension: lumbar spine and thighs touch the underlay. Hip 
abduction: abduction up to an angle of >60° between  the legs 
possible  
− Knee extension: thigh and calf touch the underlay  
− Ankle dorsal extension: > 10° possible. Ankle prona tion: > 10° 
possible  
0: No contractures  
1: Mild, not fixed abnormal position of one joint (unilaterally or 
bilaterally)  
2: Fixed contracture of one joint (unilaterally or bilaterally)  
3: Fixed contracture of two joints (unilaterally or bilaterally) 
4: Fixed contracture of more than two joints (unilaterally or 
bilaterally)  
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206. Pain due to SP related symptoms  
0: None  
1: ≤ 50% of waking day present AND intensity 0 - 3 points on visual 
analogue scale  
2: ≤ 50% of waking day present AND intensity 4 - 10 points on 
visual analogue scale  
3: > 50% of waking day present AND intensity 0 - 3 on visual 
analogue scale 
4: > 50% of waking day present AND intensity 4 - 10 points on 
visual analogue scale 
 
 
207. Bladder and bowel function  
0: Normal bladder and bowel function  
1: Urinary or fecal urgency (difficulties to reach toilet in time)  
2: Rare and mild urge incontinence (no nappy required)  
3: Moderate urge incontinence (requires nappy or catheter when 
out of the house)  
4: Permanent catheterization or permanent nappy  
 
 
208. Inventory of complicating signs and symptoms:  
Mental retardation 
Dementia 
Psychosis 
Epilepsy 
Visual loss (c.c. <0.8) 
Cataract 
Gaze evoked nystagm 
Dysarthria 
Dysphagia 
Limb ataxia 
Gait ataxia 
Extrapyramidal motor signs 
Muscle wasting (upper limbs) 
Muscle wasting (lower limbs)  
Loss of muscle stretch reflexes (upper limbs) 
Loss of muscle stretch reflexes (lower limbs) 
Impaired touch sense 
Impaired pinprick sensation 
Impaired vibration sense 
Impaired joint position sense 
Impaired temperature discrimination 
Facial dysmorphism 
Skin abnormalities 
Skeletal abnormalities 
Others 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
  ___________________ 
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Barthel Index 
 
 
 
 
209. 
 
210. 
 
211. 
 
 
212. 
 
 
 
 
213. 
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217. 
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6 minutes de marche 
 
 Tâches 
fonctionnelles 
Incapacité 
totale 
Facteur 
limitant Accessoire* Essai  
219. Distance de marche 
en 6 minutes (m) 
(1 m = 3,307 pieds) 
(1 pied = 30,24 cm) 
(1 pouce = 2,52 cm) 
   
2 min   .  
6 min   .  
 
 Arrêt avant la fin du 6 minutes :         Oui  **Cause (s) : _______ 
Non  
• Accessoires: 1=canne simple, 2=marchette, 3=marchette à roulettes, 4=béquilles, 5=chaise roulante 
 
** Causes de l’arrêt avant la fin: 1 = Perte d’équilibre/Chute, 2 = Fatigue, 3 = Douleur, 4 = Autre :  
Spécification de autre :___________________________________________________________________ 
 
 
Tours de circuit 
(60 mètres) ½ 1 ½ 2 ½ 3 ½ 4 ½ 5 ½ 6 ½ 7 ½ 8 
Temps         
Tours de circuit ½ 9 ½ 10 ½ 11 ½ 12 ½ 13 ½ 14 ½ 15 ½ 16 
Temps         
Temps (min) 1 2 3 4 5 6 
Échelle de Borg       
 
 
Vitesse de marche sur 10 mètres 
 
 Tâches fonctionnelles 
Incapacité 
totale 
Facteur 
limitant Accessoire* Essai 1 Essai 2 Essai 3 
220. Vitesse de marche sur 10 mètre (m)     .   .   .  
 Arrêt avant la fin:            Oui  **Cause (s) : _______ Non  
• Accessoires: 1=canne simple, 2=marchette, 3=marchette à roulettes, 4=béquilles, 5=chaise roulante 
• ** Causes de l’arrêt avant la fin: 1 = Perte d’équilibre/Chute, 2 = Fatigue, 3 = Douleur, 4 = Autre :  
• Spécification de autre :________________________________________________________________ 
 
 
Force de préhension grossière de la main 
 
 Facteur limitant  Essai 1 Essai 2 Essai 3 
221.  Droite  kg  kg  kg 
222.  Gauche  kg  kg  kg 
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Pincemètre (pince latérale) 
 
 Facteur limitant  Essai 1 Essai 2 Essai 3 
223.  Droite (kg)  . kg  . kg  . kg 
224.  Gauche (kg)  . kg  . kg  . kg 
 
 
225.  FUNCTIONAL STAGING FOR ATAXIA 
 
  Increment by 0.5 may be used if the status is about the middle between two stages. 
               STAGE 
 
 
 
STAGE 0 :  Normal. 
 
STAGE 1.0 :  Minimal signs detected by physician during screening. Can run or jump without loss of 
  balance. No disability. 
 
STAGE 2.0 :  Symptoms present, recognized by patient, but still mild. Cannot run or jump without 
  losing balance. The patient is physically capable of leading an independent life, but daily 
  activities may be somewhat restricted. Minimal disability. 
 
STAGE 3.0:  Symptoms are overt and significant. Requires regular or periodic holding onto 
  wall/furniture or use of a cane for stability and walking. Mild disability. (Note: many 
  patients postpone obtaining a cane by avoiding open spaces and walking with the aid of 
  walls/ people etc. These patients are grades as stage 3.0) 
 
STAGE 4.0 :  Walking requires a walker, Canadian crutches or two canes. Or other aids such as 
  walking dogs. Can perform several activities of daily living. Moderate disability. 
 
STAGE 5.0 :  Confined but can navigate a wheelchair. Can perform some activities of daily living that 
  do not require standing or walking. Severe disability. 
 
STAGE 6.0 :  Confined to wheelchair or bed with total dependency for all activities of daily living. 
  Total disability. 
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ANNEXE F 
Lettre d’approbation éthique et renouvèlements annuels 
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ANNEXE G 
Tableaux de distribution des effectifs selon les catégories et les 
cotes originales de l’échelle DSI-ARSACS 
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